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PGS.TS. PHAN THI HOAN
Nhirng ngwoi bién soan:

GS.TS. TRINH VAN BAO

PGS.TS. TRAN THI THANH HUONG
PGS.TS. PHAN THI HOAN

TS. HOANG THI NGOC LAN
PGS.TS. TRAN THI LIEN

PGS.TS. TRAN BUC PHAN

PGS.TS. PHAM BUC PHUNG

TS. NGUYEN VAN RUC

TS. NGUYEN THI TRANG

Thuw ky bién sogn:
PGS.TS. PHAN THI HOAN

Tham gia t6 chirc bén théo:
ThS. PHI VAN THAM
TS. NGUYEN MANH PHA

©Ban quyén thuéc Bo Y té (Vu Khoa hoc va Dao tao)
283 - 2008/CXB/20 - 635/GD Ma s6: 7K776Y8 - DAI

Loi gioi thiéu

Thuc hién mot sé didu cua Luat Gido duc, Bo Gido duc & Do tao va Bo Y té da ban hanh chuong
trinh khung dao tao Béc si da khoa. B4 Y té t6 chirc bién soan tai liéu day - hoc cdc mdn co sO va
chuyén mén theo chuong trinh trén nhim timg budc xdy dung bd sich dat chuan chuyén mén trong
cong tic dao tao nhan lyc y té.

Sach SINH HOC duoc bién soan dya vao chuong trinh gido duc cua Truong Pai hoc Y Ha Ndi trén
co s& chuong trinh khung dd duoc phé duyét. Sach duoc céc tic gia [GS.TS. Trinh Van Bao|, PGS.TS.
Tran Thi Thanh Huong, PGS.TS. Phan Thi Hoan, TS. Hoang Thi Ngoc Lan, PGS.TS. Tran Thi Lién,
PGS.TS. Tran Dtrc Phan, PGS.TS. Pham DPuc Phing, TS. Nguyén Vian Ruc, TS. Nguyén Thi Trang bién
soan theo phuong cham: kién thuc co ban, hé théng; ndi dung chinh x4c, khoa hoc, cap nhat cic tién bd
khoa hoc, ki thuat hién dai va thyc tién Viét Nam.
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Séch SINH HOC d3 dugc Hoi dong chuyén mén tham dinh sich va tai liéu day - hoc chuyén
nganh Bic si da khoa ctia B Y té thdm dinh ndm 2007. BO Y té quyét dinh ban hanh 12 tai liéu day -
hoc dat chuan chuyén mon cia nganh trong giai doan hién nay. Trong thoi gian tir 3 dén 5 nam, séch
phai dugc chinh 1y, bd sung va cap nhat.

Bo Y té xin chan thanh cam on céc tic gia va Hoi ddng chuyén mon tham dinh d3 gidp hoan thanh
cudn sich; Cam on GS.TS. Truong Pinh Kiét, TS. Nguyén Tran Chién di doc va phan bién dé cudn
sdch sém hoan thanh kip thoi phuc vu cho cong tdc dao tao nhan luc y té.

Lan dau xuit ban, chiing t6i mong nhan duoc y kién déng gép cia ddng nghiép, cdc ban sinh vién
va cac doc gia dé 1an xudt ban sau séch duoc hoan thién hon.

VU KHOA HOC VA PAO TAO - BO Y TE

L.o1 noi dau

Sinh hoc la khoa hoc cua su séng.

Su sdng duoc hinh thanh va phat trién nhu thé nao di 1a van dé khong nhitng cdc nha chuyén mén
ma ca nhén loai quan tim. Ngoai Trai Pit, & cc hanh tinh khic c6 su sdng khong, néu c6 thi su sdng &
d6 ra sao, c6 sinh vat hay khong - Con rat nhiéu van dé can dwoc nghién ciru vé su séng trén Trai Dét
va & ngoai Trdi Dat.

V6i su phit trién khoa hoc hién nay, mdi thanh tiru, mdi phét kién khoa hoc, thudng 1a két qua cua
su tich hop cta nhiéu nganh khoa hoc ¢6 lién quan. C4c thanh tyu khoa hoc moi hau hét déu c6 co so 1a
nhitng kién thtrc, nhitng hiéu biét da c6 duoc van dung & mirc cao hon, sang tao hon.

Trong thé ky thir XIX, hoc thuyét t& bao dugc coi 12 mot trong nhirng phat kién quan trong cua thé
ky. Bén thé ky XX, sy phét hién md hinh céu tric cia ADN, ARN va hang loat phét kién lién quan da
mo ra mdt cudc cdch mang thuc su trong sinh hoc néi chung, trong di truyén hoc néi riéng. That dang
mimng dau thé ky XXI hau hét bo gen cua ngudi da duoc giai ma, cdc nha khoa hoc s& dp dung nhiing
hiéu biét nay vao nhitng linh vuc khdc nhau nham phuc vy con ngudi.

Sinh hoc nghién curu nhitng dac diém, nhitng nguyén ly chung nhit cia sinh gioi, nhitng quy luat,
nhitng co ché cia sy sng. Con ngudi - sinh vat duoc coi 1a cao cp nhét ciing chiu su chi phdi cia
nhitng quy luat, nhimg co ché d6. Nhung co thé con ngudi c¢6 nhitng tinh chat riéng khic voi céc sinh
vat khac. Mon sinh hoc trong chuong trinh dao tao cua truong Y phai ddm bao nhitng nguyén 1y co ban
cua sinh hoc néi chung, va thich hgp voi chuong trinh dao tao cua Y hoc.
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Sinh hoc gitp cho y hoc tién bd. Lich str dd chimg minh rang nhitng budc tién bd cia y hoc déu
Xuét phat tir cdc cudc cach mang sinh hoc va cac mén khoa hoc co ban khéc.

Cudn sich nay dugc bién soan nham cung cép cho cac hoc vién hoc theo chuong trinh dao tao bac
si da khoa nhirng nguyén 1y co ban nhét cta Sinh hoc ing dung trong Y hoc, tao co s& dé hoc vién hoc
tiép cdc mdn hoc ctia Y hoc co so va 1am sang.

Trong sinh hoc néi chung, y hoc néi riéng nhirng hiéu biét vé té bao hoc, vé di truyén hoc, vé sinh
hoc phét trién, vé cdc nguyén 1y sinh théi va vé sy tién héa ctia chat séng va sinh gidi, 1a co s khoa hoc
dé van dung vao ciac nganh khoa hoc khiac nhau. Mot nganh khoa hoc chi c6 strc séng khi biét van dung
cdc kién thirc vao thuc tién dé nang cao trinh do hon, tic dung tét hon. Séch gdm 5 chuong tuong tng
v6i nhirng van dé trén mdi chuong gébm 2 - 6 Bai, mdi Bai twong tmg tir 2 — 4 tiét hoc, trong d6 c6 Bai
sinh vién ty doc. M&i Bai déu ¢6 muc tiéu va tu luong gid dé sinh vién tap trung vao nhing ndi dung co
ban nhét.

Cic tdc gia ctia cudn sdch nay 1a nhitng Gido su, Phé gido su, tién si, cdc giang vién 14u nim cta
chuyén nganh Y sinh hoc — Di truyén. Pic biét 1a ¢ GS.TS. Trinh Van Bao ngudi c6 cong 16n trong
viéc chu bién va bién soan cudn sich nay.

Ching t6i da cap nhat nhitng kién thirc moi, nhitng thanh tyu da dat dugc trong Iinh vuc sinh hoc
néi chung va da chon loc dé thich hop véi chuong trinh do tao Y hoc. Tuy nhién cuén sich chic chin
chua ddp tng dugc yéu cau cua nhiu ban doc, rit mong su gép ¥ cta ban doc va dong nghiép.

Thay mat ban bién soan
PGS.TS. TRAN THI THANH HUONG

TRUONG BO MON Y SINH HOC - DI TRUYEN
TRUONG DAI HOC Y HA NOI

DANH MUC CHU VIET TAT

NST Nhiém sic thé

ADN Acid deoxyribonucleic

ARN Acid ribonucleic

Hb Hemoglobin

PCR (Polymerase chain reaction): phan ung chudi polymerase

FISH (Fluorescence in situ hybridization): lai tai chd huynh quang

PHA Phytohemagglutinin

1Q (Intelligence quotient): chi s trf tué

TDF (Testis determining factor) yéu td biét hoa tinh hoan (gen biét hda tinh hoan)
HLA (Human leukocyte antigen) hé thong khang nguyén bach cau ngudi
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Nu Nucleotid
BTBS Bit thuong bam sinh
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Chwong 1
SINH HOC TE BAO

Bail
HOC THUYET TE BAO
CAC PHUONG PHAP NGHIEN CUU TE BAO

MUC TIEU
1. Néu dwoc noi dung co ban cua hoc thuyét 1é bao.

2. Trinh bay dwoc cdc phwong phdp nghién ciru té bao.

1. LUQC SU HINH THANH TE BAO HQC - HQC THUYET TE BAO

Té bao la don vi co ban cia sy sdng. Véi kinh hién vi ty tao do phéng dai 30 lan, Robert Hooke
(1665) 1a nguodi dau tién quan sat mo ban thuc vat, cic md ban thyuc vat dugc cau tao bdi cac xoang nhd;
ong goi cdc xoang nho c6 thanh bao quanh 12 té bao.

Antonie Van Leeuwenhoek (1674) véi kinh hién vi d6 phéng dai 270 1an dd mo ta té bao dong vat.

Dén thé ky XIX nho su hoan thién cua ki thuat hién vi va cdc nganh khoa hoc khic da 1am nén tang
cho hoc thuyét té bao cua Mathias Schleiden va Theodo Schwann (1838 - 1839). NOi dung co ban cua
hoc thuyét té bao nay: moi co thé sinh vat déu c6 ciu tao té bao.

F. Engel (1870) da danh gid hoc thuyét té bao 1a mot trong ba phat kién vi dai ctia khoa hoc tu nhién
thé ky XIX (cting véi hoc thuyét tién hda va hoc thuyét chuyén héa nang luong). T ddy modn t€ bao hoc
da tr¢ thanh mot khoa hoc thyc sy nghién ctru cAu trdc, chuc nang cua té bao.

Theo quan niém hién dai thuyét t& bao gdbm nhirng ndi dung co ban:

- Moi sinh vat déu gdm mot hodc nhiéu té bao, trong d6 xay ra cic qud trinh chuyén héa vét chat
va ton tai tinh di truyén.

- Té bao 1a sinh vat séng nho nhét, don vi td chitc co ban ctia moi co thé.

- Tét ca té bao déu dugc sinh ra tir té bo c6 trudc.

CAu triic co ban cua té bao gdm 3 phan:

- Moi té bao déu dugc mang sinh chit bao quanh.

- Moi té bao déu c6 nhan hodc nguyén liéu chia thong tin di truyén.

- Moi té bao déu chtra té bao chat.

Céc té bao co cau tric chung, nhung cac nhom té bao tién hoa theo nhitng huéng khac nhau, cau tao
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bién dbi theo cdc phuong thirc khéc nhau.
2. CAC PHUONG PHAP NGHIEN CUU TE BAO

Ngay cang c¢6 nhiéu phuong phap nghién ciru ciu tric va chirc ning cua té bao. Sau ddy 1a nhiing
nguyén tic ciia mot sé phuwong phép co ban.

2.1. Hién vi quang hoc
2.1.1. Nguyén ly

Kich thudc cta té bao va cdc thanh phan trong té bao rat nho nén phai tim cdch phéng dai ching 1én
dé quan sit duoc. Phuong phép hién vi quang hoc 13 phuong phdp nhd vao kha ning phéng dai cua cdc
thdu kinh dwoc sip xép thanh kinh hién vi ma ngudi sang 1ap 1a Robert Hooke (1665). Kha ning phéng
dai ctia kinh 13 tir vai tram 1an dén vai nghin lan. Kich thudc qua kinh hién vi quang hoc goi 1a kich
thudc hién vi, don vi hién vi 12 micromet. Kha nang phan tach duoc hai diém canh nhau cting & muc do
micromet.

Vé nguyén 1y, mudn cho hai diém canh nhau duoc trong thay téch biét nhau duéi kinh hién vi quang
hoc thi di nhién hai diém d6 déu phai dugc nhin thiy ca. Ly thuyét tan xa cho thay: hai hinh anh s& thay
tach biét nhau néu hai diém céch nhau it nhit bang €

0 61A
€ =

nsin

€ 12 kha ning phan tich cua kinh, nghia 1a khoang cdch nho nhat thiy gitta hai diém qua kinh hién vi
quang hoc, A 1a d6 dai budc séng dnh sdng phdt ra tir mau vat, n 1a chi sé chiét quang ciia mdi trudng
gilta mau vat va vét kinh, o 12 géc mé cua vat kinh. A di xdc dinh boi ngudn anh séng thy, mudn giam
€ thi chi con cdch ting n sino. Trong s6 nay géc md o bi gidi han bai nhiéu sai 1éch rat khé diéu chinh,
con lai 1a chi sb chiét quang n. Nhung n khong dugc cao hon chi sb chiét quang ctia cdc thau kinh trong
vat kinh nén ngui ta chi ning n gitta mau vat va vat kinh bang mot chéat dau goi 1a dau bach huong dé
dat chi s6 chiét quang t6i da mong mubn bang chi sé chiét quang cta thau kinh.

Kinh hién vi quang hoc cho t6i nay van dirng & d6 phéng dai 1y thuyét 1a 3000 v6i bd thau kinh: thi
kinh 20x, trung gian 1,5x, vat kinh 100x. Trong thuc té thi d6 phéng dai nay khong dung vi ti va do
phéng dai thuong ding dwoc véi dnh séng thdy 1a 1000 1an, véi khoang cdch phéan biét duoc 1a 0,2
micromet. Nhitng kinh that t5t ding dé nghién ctru c6 thé soi dat & d6 phéng dai 1500 lan.

V6i kinh hién vi quang hoc ta c¢6 thé xem dugc té bao séng va té bao da dinh hinh.

2.1.2. Phwong phdp lam tiéu béin va quan sdt té bao da dwgc dinh hinh va nhuém

Tiéu ban hién vi c¢6 nhiéu loai, tiy thudc vao muyc dich nghién ctru va phuong phédp hién vi dugc sir
dung khi quan sat.

Cic phuong phép 1am tiéu ban hay duoc st dung: 1am tiéu ban giot ép, 1am tiéu ban vét bdi, 1am
tiéu ban ddu quét, 14t cit. Sau khi trén phién kinh c6 mau vat, tién hanh dinh hinh va nhudm.

Pinh hinh: nham muc dich giét nhanh té bao dé c¢d dinh tit ca cdc ciu tric cia né cé hinh dang
gidng nhu Iic song khong bi pha hiy. Cé nhiéu chat va hdn hop dinh hinh véi cdc co ché ciing nhu tic
dung khac nhau. Tuy thudc vao ting ddi tuong va muc dich ma can lya chon chit va thoi gian dinh hinh
phtt hop. Bé dinh hinh, ngudi ta diing strc néng hay dong lanh, hay cédc héa chat nhu alcol, cdc mudi kim
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loai ndng nhu platin clorua, thily ngén biclorua, cac acid nhu acid axetic, acid picric, acid cromic,
acid formic. MAu vat té bao sau khi dinh hinh, néu day qu4 thi phai cit thanh nhirng it mong khoang vai
micromet, sau d6 nhuém bﬁng cdc chit mau thich hop.

Nhuom: c6 nhiéu loai thude nhudm khac nhau. Theo nguén géc: nhém co6 nguén géc thuc vat, nhom
¢6 ngudn gdc dong vat, nhém thude nhudm tong hop. Theo ban chat héa hoc: thube nhudm acid, thudc
nhudm base, thudc nhudm trung tinh. Khi nhuém cé thé dung mot loai thuéc nhudém (nhudém don) hay
hai loai tr¢ 1én (nhudm kép, nhudm phirc). Thude nhudém thudng duge pha trong cdn hay trong nudc cét
tiy muc dich. Pdi v6i mdi dbi twong can liwa chon loai thudc nhudém, thoi gian nhudém, phuong phap
nhudm thich hop.

2.1.3. Phwong phdp quan sdt té bao séng

Mudn xem té bao sdng phai dat té bao trong mdi trudng 16ng gidng hay gan gidng véi méi truong
song tu nhién ctia né. Mot s6 b phan cia té bao sdng c6 chi sé chiét quang bang nhau nén quan sét theo
phuong phdp binh thuong khong thé thay duoc, nhung khi cai bién chit it bang cdc phu kién dé tao
thanh kinh hién vi nén den hay kinh hién vi d6i pha thi c6 thé thay ro rang hon cdc bo phan khéc nhau.
Pé quan st nhitng bao quan va nhitng vat thé trong t& bao c¢6 ciu tric twong tu cu tric cua tinh thé,
ngudi ta ding kinh hién vi phan cuc. Té bao xem sbng cling c6 thé nhudém sdng dé ting do chiét quang
cua cac phﬁn khéc nhau. Chat mau nhuém phai loang, khong doc hoac it ddc. Céac phém nhuom thuong
dung 1a d6 trung tinh, xanh janus, luc trypan, luc methyl, do trypan.

2.1.3.1. Hién vi doi pha: 1a phuong tién dugc diing rong rdi trong viéc quan sdt t& bao mé sdng.

Hién vi d6i pha dua trén nguyén tic cdc cdu tric sinh hoc ¢6 tinh chit chiét quang, c6 kha ning bién
d6i pha cua tia sang di qua. Cac bién d6i nay khdc nhau & nhitng phan c6 chi sb chiét quang va do day
khac nhau, ¢ nhiing phﬁn ¢6 chi sb khiic xa cao hon thi 4nh sang bi gilr cham lai tao nén su I¢ch pha. &
mot s6 bd phan cua té bao sdng c6 chi sb chiét quang gan bang nhau thi su khéc biét nay chwa du dé c6
thé phan biét hinh anh duéi hién vi thudng.

Trong hién vi d6i pha ngudi ta dit cdc ban pha 1a ban mong trong sudt c6 gin voi mot go ndi hinh
vong c6 dang va kich thudc tring véi man chin hinh vong cia tu quang. Ban pha duoc dit & mat phang
tiéu cy sau vat kinh, do vay sy 1é€ch pha nho ciing dugc chuyén thanh su sai khac vé bién d6 lam cho
ching ta c6 thé quan sét bang mat dwoc hay chup anh.

2.1.3.2. Hién vi giao thoa: nguyén tic ciing twong tu nhu hién vi dbi pha.

2.1.3.3. Hién vi phan cuc: trong kinh hién vi phan cuc ¢6 by phan phan cuc, kinh phan cuc, kinh
phan tich gidp ta quan st rd mot sd thanh phan trong té bao ma cdu tao c6 sy phan cuc, khong cing
hudng.

2.1.3.4. Hién vi nén den: loai kinh hién vi nay c6 vi tri ciia bo phén tu quang khéc véi hinh hién vi
thudng, dnh séng di vao vét kinh 12 tia tan xa, ta c¢6 thé quan sét c4c hinh anh cua vat trén nén toi.

2.1.3.5. Hién vi huynh quang: ngudn sang cta kinh hién vi huynh quang 12 dén thiiy ngén tao ra cic
tia tim, nho hé thdng guong loc dnh sdng va guong tin sic dic biét s& phan chiéu 1én ban quan st
nhiing tia budc séng ngin. Cdc tia d6 c6 tic dung giy ra hién twong huynh quang va 1am cho ban quan
sat phét ra nhiing tia sdng huynh quang c6 budc séng dai hon. Do dai budc séng burc xa huynh quang
1udn 1udn dai hon do dai budc séng birc xa gy ra né. Mot sb vat c6 kha nang phat huynh quang. Tuy
nhién mot s6 chat chi phét sang sau khi dwoc nhudém huynh quang.
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Vi du: ngudi ta st dung quinacrin va mot s6 dan xudt dé phét hién cdc bing huynh quang trén
nhidm sic thé va vat thé giéi Y ¢ té bao ldc gian ky.

Trong nghién ctru cdu tric phén tir, sy van chuyén qua mang, xdc dinh vi trf trung thé trong té bao,
dé nghién ctru hoat dong ADN, ARN ta c6 thé dua hop chit huynh quang vao co thé séng va st dung
phuong phdp nay dé nghién ciru.

2.2. Hién vi dién tir

Kinh hién vi dién tir gidp ta thdy duoc hinh anh cia miu vét trén mot man huynh quang hoic trén
ban phim chup anh. V& nguyén 1y ciing twong tu nhu kinh quang hoc phai ¢6 cdc chim tia. & ddy khong
phai 12 4nh sdng ma 1a chiim tia dién tr. Cdc chim tia dién tir c¢6 budc séng vo ciing ngan duoc khuyéch
dai boi céc thau kinh dién hodc tir dé cudi cuing dap 1én mot man huynh quang hodc phim anh cho hinh
anh cia mau vat.

Do phong dai cua kinh dién tu rt 16m t6i 5 van hodc 10 van lan. Khoang céch phan biét dugc tinh
bang angstrom. Nhitng kinh t6t nhat hién nay dugc dung da phan tich dwoc hai diém cdch xa nhau 2
angstrom. Khoang cach t6i thiéu nay chwa dung lai. Hién vi dién tir hiéu Gng dudng him di dua khoang
céch nay xudng khoang 1 angstrom. Mau soi trén kinh hién vi phai cang mong cang tot. Mau vat thuong
c6 do day 0,02 - 0,1 micromet.

Su tién bo cua khoa hoc k¥ thudt méi nhét cua kinh hién vi dién tir khong phai chi 1a van dé do
phéng dai ma con 13 & nhitng hinh anh ndi cho phép thay duoc anh ¢ chiéu sau, c¢6 d6 16i 16m phirc tap.
Phuong phdp ndy goi 1 phuong phdp hién vi dién tir quét. Ngay nay nguoi ta con sir dung phuong phép
hién vi quét két hop véi videocamera dé thu dugc hinh anh séng cua té bao.

2.3. Tw chup hinh phéng xa

Phuong phap nay dya vao kha niang phat hién nho phim anh, cdc chat phéng xa nhan tao liic cho cdc
chét nay vao trong t& bao nudi cdy hodc vao co thé séng. Cédc chit dong vi phéng xa thuong dung 1a
14C, 35S, 3H, 32P. Céc nguyén td phong xa dugc dua vao cic hgp chét thich hop roi dua cédc hop chét
d6 vao té bao. Nhu 14C, 35S dua vao cdc acid amin dé theo doi su téng hop protein, 3H (tritium) duoc
dua vao thymin hodc uracyl dé theo di su tong hop ADN va ARN. Chét phéng xa dem tiém vao co thé
sdng hodc cho vao mdi trudng nudi ciy té bao s& xam nhap vao té bao va nam & vi tri theo su chuyén
héa cua néd. Sau doé léy mo hodc té bao ra dinh hinh, cit manh dit 1én phién kinh va ¢6 thé nhudém. Boc
phién kinh c6 tiéu ban bang nhil twong anh trong t6i va giir trong tdi nhu giit phim anh. Sau mét thoi
gian chit phéng xa nam trong té bao s& phat ra céc dién tir, cic dién tir nay s& tdc dong 1én bromua bac
ctia nhii twong anh. Pem rtra phién kinh nhu rira phim anh thuong, khi soi dudi kinh hién vi s& nhin thay
ca hinh tiéu ban binh thudng va anh cta b phan té bao c6 chit phéng xa, chd nhitng vét den tap trung
trén nhil tuong anh.

2.4. Nudi cay té bao

Nhitng té bao roi nhu té bao bach ciu lympho, té bao tir bao thai bong ra trong dich 6i, cdc mé tich
khoi co thé, vi du md 1ay tir bao thai, md ldy tir da... c6 thé nudi cdy duoc trong méi trudng nhén tao.
Méi trudng nhin tao nay 13 moi trudng dinh dudng 16ng cé ddy du chét hoa tan thich hop cho té bao
sdng va sinh s6i, c6 nhiét d6 va d6 pH thich hop va cin nhat 1a phai vo khuan tuyét d6i. Té bao nudi nhu
vay sau khi roi khoi co thé van sdng va sinh s6i va vé co ban van gitt dwgc ban chét sinh hoc cta cd thé
ngudn gbc ma chiing dugc tach ra.

file://C:\Windows\Temp\gwpmgenthh\Chapter1.htm 30/09/2009



Page 5 of 61

Céc té bao nudi cdy nay duoc sir dung 1am vat chu séng cho virus, loai sinh vat nay ky sinh bét budc
trong té bao sdng. Trong cong nghiép ché tao vacxin, té bao nudi cdy nay ciing duoc sir dung nhu vt thi
nghiém sdng, vi du nhu truong hop thir thude trén té bao ngudi nudi cdy. Trong cong tic nghién ciru va
chan doén di truyén, nudi cdy té bao 1a phuong phdp co ban nhat dé xem xét b nhidm sic thé cua ca
thé. Trong chan dodn trude sinh cdc bénh di truyén, phuong phép nudi cdy té bao bao thai trong dich 6i
12 phuong phdp dé xem xét khong nhitng bo nhiém sic thé cua dira tré twong lai ma con xét nghiém
dugc cdc san pham chuyén héa, céc enzym lién quan dén tat, bénh di truyén c6 trong té bio cuia mau
nudi ciy va trong dich nudi cdy. Phuong phap nudi cay té bao, néu duoc phdi hop voi ki thuat gen thi
¢6 thé chan dodn trude sinh téi mic d6 tim ra chinh gen bénh, vi du gen bénh thiéu mdu h@)ng cau liém.
2.5. Ly tam phan tach

Ly tam phan téch 1a phuong phdp cho phép tich riéng cdc bao quan thanh ting loai thuan khiét dé
nghién ctru. Phuong phdp gdm c6 hai budc:

2.5.1. Budc 1: Nghién té bao dé phd v mang té bao, sao cho chi lam v& mang ma khong hai t6i cdc bao
quan va céc thanh phan khéc cua té bao chit. Mudn vay phai:

- Nghién va dé ling & nhiét do thap.

- Dung mdi truong 16ng dang truong dé nghién c6 chtra dung dich dém dé tranh 1am thay d6i pH
chung va riéng ting phan. Ngoai ra con phai phu thém cic chit héa hoc nham béo vé cic chét cua té bao
tranh moi phan tmg. Ngudi ta thuong ding cbi nghién hoic mdy nghién bang thily tinh mai quay voi tdc
d6 cao va lam viéc voi nhiét do gan 0 - C.

2.5.2. Buwéc 2: 1am ling bang mdy ly tim. Trong mdy ly tdm, cdc thanh phan khac nhau sé& bi kéo bai
mot lyc ly tam khac nhau va tde do kéo cua luc d6 duoc tinh theo cong thuc:

2
V= V—(2RN) xR
g

V: tdc dd kéo cua luc ly tam
v: toc d6 lang khi khong c6 luc ly tAim
N: s6 vong/gidy ctia mdy ly tAm
R: ban kinh mdy ly tam
g: gia toc trong trudng
Tdc dd léng ctia vat thé s& nhanh hon toc do léng tu nhién ctia n6 c6 thé dén hang ngan lan.
_ Ly tam mot lan thu dugc phéq lang thudng chua ,duzqc thu‘ﬁn lghiét ngay nén nguoi ta lai hoa tan
phan lang ra va ly tdm lan nita voi toc d¢ 16n hon cho dén khi phan lang 1a thuan khiét.
Trong té bao ,céc phan c6 t}"/’tr(_)ng theo thir tw 16n dén nho 1a: glycogen, sic td hodc céc tinh thé, va
nhe nhat l1a dich té bao va cac chat béo.
2.6. Phwong phap siéu ly tam phan tach
Siéu ly tAm phan tich c6 téc d6 quay cuc nhanh va toc d6 quay duoc kiém sodt mot cach chinh xéc.
Doi tugng tach la cac phan tir da dong nhat. Mdy nay 1a mot trong nhitng phuong tién nghién ctru
protein, ADN, ARN va cho phép xac dinh trong lugng phan tir va hinh ddng cua chiing, tach giitr cic
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phan tir nay.
2.7. Vi phiu tich té bao

Du6i kinh hién vi, nguoi ta ciing c¢6 thé tién hanh phau tich goi 1a vi phiu tich té bao véi nhing
dung cu rat nhé, tich dugc nhan ra khoi té bao hodc cét té bao thanh nhitng manh nho dé nghién ctru.
2.8. Cac phwong phap héa hoc té bao

Phuong phép héa hoc té bao gitip ta xdc dinh dwoc vi trf tip trung cta céc chét khdc nhau trong té
bao va trong nhiéu truong hop c6 thé dinh luong dugc ching nhd nhitng mdy quang phd dic biét.
Phuong phdp nay con dua trén cdc phan tng dinh tinh héa hoc, dbi véi ting loai chét, bang cich ding
thudc thtr khic nhau, c¢6 thé théy duoc mau sic dic trung va vi tri ctia chét can phat hi¢n.

Ngoai ra nguoi ta con dung cac phuong phdp thong thuong khac nhu phuong phédp u lanh, phuong
phép nghién ctru su chuyén héa ndi bao. ..

Trong van dé nghién ctru té bao, can c6 cdc ki thuat & mirc phan tir, ki thuat gen: tich chiét ADN,
dién di ADN, lai ADN, k¥ thuat tai td hop ADN, nhan ADN, giai trinh ty ADN... Nhitng k¥ thuat nay
s& duoc trinh bay ¢ phan sinh hoc phén ti.

TU LUONG GIA

1. Neéu ndi dung co ban ctia hoc thuyét té bao.

2. Neéu ndi dung co ban ctia phuong phép hién vi quang hoc.

3. Trinh bay nguyén 1y co ban ctia phuong phdp hién vi dién tir, tu chup hinh phéng xa, nudi ciy té
bao.

4. Trinh bay noi dung ciia phuong phap ly tm phan tach, siéu ly tim phan tach, vi phau tich té bao
va phuong phédp héa hoc té bao.

Bai 2
MANG TE BAO VA TE BAO CHAT

MUC TIEU

1. Trinh bay dwoc cdu triic, thanh phdn héa hoc, chire ndng mang té bao va  sw hinh thanh mang
1é bao.

2. Trinh bay dwoc cdu tric, thanh phan héa hoc, chire néng ciia cdc bao quan va cdc thanh phdn

thudc té bao chat.
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1. CAU TRUC VA CHUC NANG CUA MANG TE BAO
1.1. Mang té bao

Phan nay gi6i thiéu chii yéu cdu tric va chic ning cua té bao Eukaryota; mot s6 van dé c6 lién
quan, c6 lién hé voi Prokaryota.

Moi té bao déu duoc bao boc boi mang té bao.

Té bao sinh vat Eukaryota c6 hinh dang, kich thudc va khéi luong khdc nhau tiy thudc té bao cua
sinh vat don bao, da bao, tuy thudc vi tri chirc nang cua ching ¢ cdc md trong co thé.

MB&i té bao gém 3 phan chinh: mang té bao, té bao chét va nhan.

Mang té bao va hé thong mang ndi bao (mang ludi ndi chat, mang bo Golgi, mang tiéu thé, mang ty
the, mang lap thé, mang nhén...) déu c6 ban chat la mang sinh chat.

Mang sinh chit déu c6 céu tao chung: 12 mang lipoprotein, thanh phan héa hoc gdom lipid, protein
ngoai ra con cé carbohydrat. Lipid tao thanh 16p kép, dau wa nudc quay ra phia ngoai 16p kép phan tu,
dau ky nudc quay vao trong 16p kép phan tu. Protein phan bd da dang va linh hoat trong 16p kép lipid.
Céc carbohydrat thuong lién két voi lipid hodc protein. Ham luong lipid, protein, carbohydrat cling nhu
céch sap xe€p cua ching trong mang tuy thudc vao chirc nang tirng loai mang.

1.1.1. CAu triic mang té bao

Hinh hién vi dién t&r cho théy mang té bao 12 mot mang mérolg, khoang 100A gém hai 16p sam song
song kep & gitra la mdt 16p nhat. Moi 16p day khoang tur 25 - 30A. Lép nhat 1a 16p phan tur kép lipid con
hai 16p sam chu yéu do phan wa nudc cia cac phan tir protein tao nén.

Tiéu thé

Mang
sinh chat

B0 golgi

Nhan
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e
i 3 "r I

ILudi ndi sinh

\chat nhan

Luéi ngi sinh -
chét cd hat .
Hach nhan

Hinh 1.1. Hinh hién vi dién t&r va so dd minh hoa céu tric té bao Eukaryota

1.1.1.1. Céu triic lipid mang té bao

Lipid mang té bao 12 16p phan tir kép lipid vi 16p nay gdm hai 16p phén tir lipid 4p st nhau, 1am nén
cAu tridc co ban bao boc quanh té bao.

Lipid mang c6 thanh phan céu tric va dic tinh co ban nhu sau:

V& thanh phan héa hoc, lipid mang duoc chia 1am hai loai: phospholipid va cholesterol.

Tinh chét chung cta hai loai 12 mdi loai phan tir déu c6 mot dau wa nudc va mot dau ky nudc. Pau
wa nude quay ra ngoai té bao hodc vao trong té bao dé tiép xdc v6i nude ciia méi trudng hodc té bao
chat, con dau ky nudc thi quay vao giita, noi tiép gidp ctia hai 16p phén tir lipid. Tinh chat ddu dau ky
nuéce nay di lam cho mang ludn ludn cé xu hudng két dinh cdc phan tir lipid v6i nhau dé cho dau ky
nudc dy khoi tiép xiic v6i nudce, va 16p phan tir kép lipid con khép kin lai, tao thanh mét céi tdi kin dé
cho tat ca cdc dau ky nudc déu dugce du kin khoi nude. Nho tinh chit nay ma 16p lipid ¢6 kha ning tir
dong khép kin, tdi hop nhanh khi bi mé ra, xé ra hay tiép thu mot bo phan lipid méi vao mang.
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{a) Hinh hi&n vi di&n tr mang sinh chat

Oligosaccharide

Glycolipid
%

Phosphaolipid

Cholesterol
(bz)

Hinh 1.2. Hinh hién vi dién t& mang sinh chét (a) va mé hinh ciu trac mang sinh chét (b1, b2)

- Cac phospholipid

Céc phospholipid néi chung rt it tan trong nuéc. Thanh phan lipid cta da s6 mang hdu nhu bao gio
ciing 12 mot phospholipid lién két vi mot ham lugng nho céc lipid trung tinh va glycolipid.

C6 rat nhiéu loai phospholipid, chiing chiém khoang 55% trong thanh phan lipid cia mang té bao.
Bén loai chinh theo thtr tu tr nhiu dén it nhit 1a: phosphatidylcholin, sphingomyélin,
phosphatidylethanolamin, phosphatidylserin. Ngoai ra con ¢6 phosphatidylinositol véi ty 1¢ thanh phan
it hon.

Céc loai phan tir nay xép xen k& v6i nhau, timg phén tir c6 thé quay xung quanh chinh truc cta
minh va d6i chd cho cic phan tir bén canh hodc cing mot 16p phan tir theo chiéu ngang. Su thay doi chd
nay 12 thuong xuyén, chiing con c6 thé ddi chd theo chiéu ngang. Khi d6i chd sang 16p dbi dién, cic
phospholipid phéi cho phan dau wa nudc vuot qua 16p tiép gidp ky nudc giita hai 16p, cho nén can c6 sy
can thi¢p cua mgt hodc mot sb protein mang.

Khi cdc phan tir phospholipid tiép xtc véi nudc, thi dudi dai ky nude cia phospholipid khong lién
két voi nude, dong thoi céc phan tir nude ludn lach dé tim phan wa nudc, hinh thanh lién két hydro. Mdi
phan tir phospholipid dinh huéng dé dau phan cuc wa nudc quay vao nude, dudi hudng phin cyc ky
nudc quay khoi nudce, vi vady né da hinh thanh nén hai 16p cé dudi ky nudc huong vao nhau tao 16p kép
lipid. Hai 16p lipid mang thuong chtra céc lipid khéac nhau.

Churc nang cua phospholipid:

file://C:\Windows\Temp\gwpmgenthh\Chapter1.htm 30/09/2009



Page 10 of 61

Thanh phan chinh tao nén nén tang co ban ciia mang sinh chat. Sy d6i chd cua cic phospholipid tao
tinh 1ong linh dong cua té bao

Tham gia van chuyén vat chét qua mang, la thanh phén chinh phu trach van chuyén thu dong vat
chit qua mang. Phan ky nudc cua 16p kép lipid day lui bat ky phan tir hoa tan nudc nao di qua. Ngoai
phan ttr phospholipid, mang t& bao con ¢ cic protein xuyén qua 16p kép lipid tao cic kénh din truyén
qua mang. Protein mang dugc dinh vi trén mang boi cic phan tir phospholipid, tuy nhién protein mang
khong c6 dinh mot chd, c6 thé chuyén vi tri.

Phospholipid lién két voi cdc nhdnh carbohydrat trén bé mit mang 1am cho mang c6 thém nhiéu
chtrc nang c6 tinh dac hiéu.

- Cholesterol

Mang sinh chat cia Eukaryota bao gio ciing c¢6 cholesterol 1a mét lipid steroid trung tinh.
Cholesterol 12 mot loai phan tir lipid nim xen k& cdc phospholipid va rai rdc trong hai 16p lipid cua
mang. Cholesterol chiém tir 25 - 30% thanh phan lipid mang té bao. Mang té bao 12 loai mang sinh chat
¢6 ty 18 cholesterol cao nhit (mang té bao gan c6 ty 1 cholesterol con cao hon: 40% tong s lipid toan
phan), ty 1& cholesterol cao lam giam tinh 1ong linh dong cua té bao.

Thanh phan con lai cua lipid mang 12 glycolipid (khoang 18%) va acid béo ky nudc (khoang 2%).

1.1.1.2. Cdu triic protein mang té bao

Lipid mang té bao dam nhiém phan cau tric co ban, con cic chirc nang dic hiéu ctia mang thi phan
16n do céc phan tir protein mang dam nhiém. Cho dén nay nguoi ta di phét hién trén 50 loai protein
mang (cing ¢ trén mot mang sinh chit duy nhét). Ty 18 P/L (protein trén lipid) 1a xap xi mot & mang té
bao hdng cau.

Can cir vao cach lién két vai lipid mang, ngudi ta chia protein mang ra 1am hai loai: protein xuyén
mang va protein ngoai vi.

- Protein xuyén mang

Goi protein xuyén mang vi phan tir protein ¢6 mot phan nam xuyén sudt mang lipid va hai phan dau
ctia phan tir thi tho ra hai phia bé mit ctia mang.

Phan xuyén sudt mang, hay phan dau trong mang lipid 1a phan ky nudc, van 1a hinh s¢i nhung c6
thé xuyén qua mang mot 1an, nhung ciing c6 loai 16n vao 16n ra dé xuyén qua mang nhiéu 1an, c6 khi toi
6 - 7 lan. Céc phan tho ra hai phia bé mit mang déu wa nudc. Nhiéu loai phan tir protein mang c6 dau
thd phia bao tuong c6 nhém carboxyl COO- mang dién 4m khién chiing ddy nhau va ciing vi vy ma
cdc phan tir protein xuyén mang tuy c6 di dong nhung phan b déng déu trong toan bd mang té bao (tinh
chat nay c6 thay doi khi d6 pH thay doi).

Protein xuyén mang ciing c6 kha niang di dong kiéu tinh tién trong mang lipid.

Protein xuyén mang chiém ty 1& 70% protein mang té bao.

Vi du protein xuyén mang:

+ Glycophorin

Glycophorin 1a mét loai protein xuyén mang c6 phan ky nuéc xuyén mang ngan. Chudi polypeptid
ua nudc tho ra ngoai mang c6 mang nhirng nhanh oligosaccharid va ca nhitng nhanh polysaccharid. Cac
oligosaccharid nay tao phan 16n céc carbohydrat ctia bé mit té bao.
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Chudi polypeptid c6 dudi carboxyl wa nudc quay vao trong té bao chat, ¢6 thé tham gia vio viéc
lién két v6i cdc protein khdc bén trong mang. Céc glycophorin c¢6 thé mang céc tén phan tir khc nhau.
Chirc ning cta ching ciing da dang nhu chirc ning ctia 16p 4o té bao (s& néi rd hon & phan sau).

+ Protein band; xuyén mang

Protein band; xuyén mang dugc nghién ctru dau tién ¢ mang hong cau. DS 12 mot phan tir protein
dai, phan ky nudc niy xuyén trong mang rat dai, 1on vao 10n ra t6i 6 1an. Phan tho ra trén bé mat ngoai
mang té bao ciing lién két vi cdc oligosaccharid. Phan xuyén mang phu trach van chuyén mét sb anion
qua mang. Phan tho vao té bao chit gdm hai viing: viing gin véi ankyrin, mot loai protein thanh vién
ctia hé protein l4t trong mang, va viing gan vdi cdc enzym phén ly glucose va gin véi hemoglobin. Véi
vai trd van chuyén anion, band3 nhu 12 mét phén tir doc 1ap, khi gén véi ankyrin dé niu hé ludi protein
vao lipid mang thi band3 dung séng d6i gdm hai phén tir bando3 két hop véi hai phan tir ankyrin.

Vé protein xuyén mang ngay cang c6 thém céc vi du ma hay gip 1a céc protein enzym van tai. Tén
ctia chting phy thudc vao vat chat ma ching vén tai qua mang.

- Protein ngoai vi

Protein ngoai vi chiém khoang 30% thanh phan protein, gdp ¢ mit ngoai hodc mait trong té bao.
Chung lién két v6i dau tho ra hai bén mang cua cdc protein xuyén mang. Kiéu lién két dugc goi 12 héap
phu, khéng phai 12 lién két ddng héa tri ma bang luc tinh dién hay bang cdc lién két ky nudc.

Lay vi du & hdng cau: fibronectin 12 protein ngoai vi & phia ngoai mang con actin, spectrin, ankyrin,
band, , thi ¢ phia trong mang. Tt ca 4 loai protein ngoai vi nay 1am thanh mot mang luéi protein 14t bén
trong mang hdng cau bao dam tinh bén va hinh 16m hai mat cho mang hong cau. Spectrin 12 nhitng phan
ttr hinh soi xodn va 1a phﬁn soi cua ludi. Ludi gém cdc mét ludi, mdi mét ludi 12 mot hinh 6 canh. Canh
1a spectrin. Pinh géc c6 hai loai xen k& nhau: loai thir nhat gdm actin va band .o loai thu hai gbm hai
phan tir ankyrin. Mdi phan tir ankyrin lién két v6i viing gén vé6i ankyrin ctia phan tir protein xuyén mang
band, (band, li€n két truc tiép v6i ankyrin chi chiém khoang 20% tong sb band, va nhu vy ludi protein
ngoai vi nfu vao mang bang protein xuyén mang).

Nhiéu protein mang ngoai vi khéc ciing da duoc phat hién ¢ phia ngoai mang, chiing tham gia cling
céc oligosaccharid c6 mat trong 16p 4o té bao hodc dudi 16p 4o té bao, déng céc loai vai trd khéc nhau.

Nhu da dan, fibronectin 1a mot protein mang ngoai vi bam ¢ mit ngoai mang té bao. Protein nay ¢6
& hau hét dong vat tir san ho cho dén nguodi, ¢ cic té bao soi, té bao co tron, té bao ndi md... Nho
fibronectin ma té bao bam dinh dé dang véi co chit ctia no.

Diéu ddng chd ¥ 12 té bao ung thu c6 tiét ra protein niy, nhung khong giit duwoc né trén bé mat cia
mang té bao. Sy mit kha ning bam dinh tao diéu kién cho té bao ung thu di cin.

Chtic nang protein mang:

C6 nhiéu loai protein ¢ mit trong mot mang sinh chat. Ngoai chtic ning cu thé cua timg loai
protein, chirc ning chung ciia cdc protein mang té bao:

Dan truyén nudc va cic chat qua mang theo co ché chi dong, thu dong. Kénh protein xuyén mot lan
thudng dan truyén cdc phan tir 16n. Kénh protein xuyén nhiéu lan tao kénh din truyén céc phan tir nho
qua mang, dan truyén chon loc mot sb phan tir ra vao té bao.

C6 chue nang thu quan (receptor) tiép nhan dan truyén thong tin. Tiép nhan théng tin, nhan dang té
bao, lién két voi cdc té bao khdc, nhiéu phan (mg héa hoc quan trong cia té bao dugc thyc hién & mang
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té bao.
Protein ngoai vi x4c dinh hinh dang té bao, lién két mang té bao v6i khung xuong té bao tao khung
nang d& bén trong mang té bao.

Hinh 1.3. Hong cau (a) va mé hinh cau tao mang héng cau (b)

1.1.1.3. Carbohydrat mang té bao

Carbohydrat ¢6 mit & mang té bao dudi dang cic oligosaccharid, gin vao hau hét cdc dau wa nudc
clia céc protein mang tho ra bén ngoai mang té bao. Pau wa nude cia khoang mot phan mudi cdc phin
tor lipid mang (16p phan tir ngoai) ciing lién két v&i cdc oligosaccharid. Su lién két véi cdc
oligosaccharid dugc goi 1a sy glycosyl héa, bién protein thanh glycoprotein, lipid thanh glycolipid.

Cic chudi carbohydrat thuong rit quan trong d6i voi su gap protein dé tao thanh ciu triic bac ba va
do d6 chiing 1am cho protein dwoc bén va c¢6 vi tri chinh x4c trong té bao. N6i chung, carbohydrat khong
¢6 vai trd trong chirc ning xic tic cua protein. Khi lién két voi mit ngoai mang té bao tai phan acid
sialic cia protein - phan acid nay tich dién 1am cho bé mit glycoprotein déu mang dién 4m. Céc phan
tir glycoprotein déu mang dién 4m nén day nhau lam cho chiing khong bi hda nhap véi nhau.

Glycolipid ciing vay, c6 phan carbohydrat quay ra phia ngoai té bao, ciing lién két véi mot acid goi
1a gangliosid cling mang dién 4m va gép phan cling véi cdc glycoprotein 1am cho mit ngoai ctia hau hét
té bao dong vat c6 dién tich am.

Churc nang carbohydrat mang:

Tao 16p 4o té bao: glycosyl héa protein tao glycoprotein, glycosyl héa lipid

tao glycolipid. L6p 4o té bao (cell coat) duoc tao nén do su glycosyl héa bdi cdc oligosaccharid voi
dau wa nudc cua protein, ddu ua nudc cua lipid tao nén cdc phan tir glycoprotein, glycolipid. Lop do té
bao ctia mang sinh chit ¢6 chirc ning bao vé, tao dién 4m & bé mit mang té bao, tham gia trao ddi chét.
Dic biét van dé& mién dich dic trung cho ting md, lién quan dén khing nguyén quy dinh nhém madu;
khang nguyén bach cau ngudi HLA (human leukocyte antigen)

Tinh chat chung 13 nhu vay, nhung tirng ving, timg diém mot, thanh phan va céu tric rat khic nhau
tao nén cdc trung tam, cic vi tri khac nhau phuy trach cic chirc nang khac nhau nhu nhan dién, dé khéang,
truyén tin, van tai...

1.1.2. Sy hinh thanh mang té bao

Mang chi duoc sinh ra tir mang. Mang té bao dugc nhan 1én manh nhat 1a trude lic phéan bao, khi té
bao chit nhin d6i thi mang té bao ciing duwoc nhan d6i du cho hai té bao con.

Bio quan truc tiép tong hop nén mang méi 12 ludi ndi sinh chat ¢6 hat. Mang lipid do mang ludi ndi
sinh chét c6 hat tong hop. Protein mang do cdc ribosom tu do trong té bio chét va cac ribosom bam trén
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ludi noi sinh chat c¢6 hat tong hop.

Ngudn carbohydrat 1dy tir t& bao chit va mot phan khong nhé do cdc tdi Golgi cung cap thong qua
cdc tdi tiét va cdc tui thai chit cin ba.

Thudng xuyén mang té bao bi thu nho lai vi phai 16m vao dé tao nén céc tii thuc bao va 4m bao. Dé
b lai, thuong xuyén té bao c6 cdc tii tiét va cic tii thai cin ba, khi da dua hét noi dung ra ngoai rdi thi
phan vo tii ¢ lai va hoa nhdp vio mang té bao. Sy hoa nhap nay khd dé dang vi néi chung cau tao mang
clia céc tdi va cia mang té bao trong d6i giéng nhau.

1.2. Chirc niing mang té bao

- Mang té bao 12 mét t6 hop protein - lipid - carbohydrat c6 tinh linh hoat cao, twong tic rong véi
mdi trudng, c¢é nhitng chirc ning cu thé sau:

- Bao boc té bao, ngan cach té bao v&i moi truong tao cho té bao thanh mot hé théng riéng biét.

- Thuyc hién trao d6i nudc va trao ddi vat chat gitra té bao v6i moi truong theo co ché thu dong,
chi dong, c6 chon Igc.

- Céc receptor trén bé mit té bao nhan thong tin: vat 1y, héa hoc... chuyén cho té bao. Diéu nay
thudng do cédc protein xuyén mang dam nhan. Trén mang c6 céc vi tri cho cdc phan ung enzym déc hiéu,
¢6 cdc con dudng chuyén héa vat chét, khi receptor tiép xdc v6i phan tir nao d6 trén bé mat té bao thi
gdy ra bién doi bén trong té bao. Pau ua nudc cua protein sau khi dugce glycosyl héa lién két voi cdc
chat dic hiéu, su lién két nay 1am bién d6i hinh dang cua protein diu bén trong din dén su bién dbi cua
hoat dong té bao. Receptor bé mit té bao rit quan trong ddi v6i doi sdng sinh vat va con ngudi. Néu
khong c6 cdc receptor ndy, con ngudi s& khong c6 cdc phan tng thich hop dé sinh ton, phat trién (néu
thiéu receptor dic hiéu cho cdc hormon) dan dén rdi loan quad trinh trao ddi chat. Néu khoéng c6 cac
khéng thé & bé mat thi khong bdo v¢ duoc co thé.

- Su trao ddi thong tin qua mang: mang té bao phat di va thu nhan théng tin dé diéu chinh cic hoat
dong sdng gifta céc té bao. Thong tin & dang nhitng tin hiéu héa hoc, vat 1y, qua trinh nay lién quan dén
receptor & bé mit mang té bao.

- Xt 1y thong tin: nhan dién té bao quen la, ké thit dé c6 phan tng ding. Kich thich hodc tc ché
tiép xiic giita cic té bao, giita té bao véi co chat.

- C4 dinh cdc chat doc, duoc liéu, virus, tao ra sy dé khang cua té bao b?mg cdc cAu tric trén
mang. Mang té bao con 12 noi dinh bam cuia cdc ciu tric bén trong té bao.

2. TE BAO CHAT

Té bao chat 1a tat ca cac phan thudc té bao, dwoc gidi han & phia trong béi mang nhéan, & phia bén
ngoai béi mang té bao. Té bao chit gdm céc thanh phan ciu tao nén té bao chit: bao quan, thé viii, dich
té bao chit va cdc thanh phan khéc.

Sau ddy 1a cdc bao quan cia té bao:

2.1. Ribosom
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Ribosom khong bi gidi han bdi mang sinh chat ndi bao, la thé két hop cia rARN va protein c6 rai
rac khap té bao chat, ty do hodc bam vao ludi ndi sinh chat c6 hat va vao mat ngoai cia mang nhan
ngoai.

2.1.1. Cau tric cua ribosom

Ribosom gom c6 hai phan don vi lién két v6i nhau. Mdi phan don vi c6 d6 lang khac nhau. Do ling
1a téc do lang khi quay ly tim trong nhing diéu kién tiéu chuan. Pon vi ling 14 don vi S (chir viét tit ctia
tén tac gia Svedberg).

O Prokaryota, toan bd ribosom c6 do léng 1a 70S (phan don vi nhé c6 do léng la 30S, phan don vi
16n ¢6 d6 ling 508).

O Eukaryota, con s d6 1an luot 1a: chung 80S, nho 40S, 16n 60S.

Phén don vi nho hinh thuén dai va cong ndm tp nhu cdi vung khong kin 1én phan don vi 16n. Phan
don vi 16n ¢6 3 cdi mau thd 1én 6m 14y phan don vi nho.

2.1.2. Thanh phan héa hoc ciia ribosom

Madi phan don vi déu 1am bang protein va rARN. Céc rARN ciing dugc phéan biét bang don vi ling
S. Protein ¢6 nhi¢u va da dang dugc dat tén la L va S kém theo chi so.

- O Prokaryota:

+ Phan don vi nho c¢6 mot rARN 16S (1540 base) va 21 phan tir protein c6 tén tir S1 dén S21.

+ Phan don vi 16n ¢6 hai rARN: 5S (120 base), 23S (2900 base) va 34 phan tir protein c6 tén tur L1
dén L34,

- O Eukaryota:
+ Phan don vi nhd c6 mt rARN 18S (1900 base) va 33 phan tir protein c6 tén tir S1 dén S33.

+ Phan don vi 16n ¢ hai rARN: 5S (120 base) va 28S lién két véi 5,8S (4700 base + 160 base) va
49 phén tir protein c6 tén tir L1 dén 149,

Vai bao quan nhu ty thé va lap thé c6 ribosom riéng, kich thudc nho hon.
2.1.3. Chirc nang cua ribosom

N6i mét cdch vén tit thi ribosom 1a noi t chire viée tong hop protein cia té bao. Tuy da dugce kham
phé ra nhiéu diéu nhung sy phtrc tap cua thanh phan ciu tric va hoat dong chirc ning cuia ribosom van
con nhiéu b an.

rARN Ia acid nucleic nhung khong phai chi hoat ddng don thuan c6 lién quan dén cdc ma di truyén
ma con lién két phdi hop vdi cc protein dé tiép dén mARN mot cich chinh xac, to chirc tong hop
(chuyén va ndi céc acid amin theo ménh 1énh thong tin) va giao nhan (khi chudi peptid da hoan thanh).
Su chon cho dugc phiic hgp tARN - acid amin chinh xdc dé ni dai chudi peptid 1a cong viéc chiém
nhiéu thoi gian nhit cua su tong hop protein. Ngudi ta phét hién thdy ¢ Eukaryota, hiu nhu tat ca céc
protein trén bé mit ribosom ciing nhu céc vong soi rARN 16 ra trén bé mit ctia ribosom déu gan véi céc
nhan td khdc nhu enzym, cdc nucleotid nhét dinh trén mARN, trén tARN dé td chic va quyét dinh su
khoi dau, kéo dai va két thic su tong hop protein... Ban thAn mARN d c6 tin hiéu riéng khéi dau cia
n6, nhung su khoi dau chi thuc hién khi c6 su phéi hop ctua ca mot phirc hgp protein va rARN trén
ribosom. Khong c6 phirc hop protein néi trén thi ca hé thong mARN, Met - tARN Met, GTP tai codon
AUG khéi dau cia mARN va ca phan don vi nho cta ribosom khong thé hinh thanh. Phirc hop protein
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ribosom va rARN va ca mARN ludn thay ddi hinh dang cta cdu trdc nho ning luong thiy phan
GTP dé chuyén dich mARN di vao va di qua ribosom (xem phan tong hop protein & phan sau).

Vai trd ctia rARN, vdi tu cdch nhan dién va lién két theo co ché cic cap base, nguoi ta théy c6 mot
chudi ngin nucleotid trén rARN 5S, trude khi bude vao tong hop protein, chudi ngin 4y gan voi mot
chudi twong tng trén mARN, chudi nay chira mot ma khong dic hiéu nim trudc ma dau tién ciia mdi
mARN (c6 tic gia cho rang chudi ngan rARN vira trinh bay thudc vé chudi rARN 16S & vi khuan).

Mot chudi nucleotid khdc thuéc rARN 28S thi gin véi chudi twong tng (ciing khong dic hiéu) trén
tARN khi tARN niy mang mot acid amin toi ribosom. Nguoi ta cho rang TPCG khéng dic hiéu cua
tARN phu trach viéc nay. Ching ta dé ¥ bd bén nay ¢6 T va ca ¥ : ARN vé nguyén tic khong ¢6 T va ¥
thi dy 1a loai nucleotid la. Khi tARN tong hop xong hay bi bién ddi. Su bién ddi hay gip nhét 1a & bd
bén UUCG giita phan tir vong tron & nhanh phai cua (chit thap). Chit U dau tién bi methyl héa thanh T.
Chit U thtr hai sip xép lai thanh pseudouridin ( ¥ ), trong d6 ribose lién két v6i mot carbon thay vi lién
két v6i mot nito. Sy bién ddi nay tao nén T¥ CG.

2.1.4. Dang tén tai ciia ribosom

Ribosom c6 thé ton tai dudi dang phan don vi. Trong té bao chét da sé céc loai sinh vat, cdc phan
don vi 16n va nhé chi hop lai véi nhau khi téng hop protein. Cc phan don vi duoc thanh Iap tai hach
nhan trong nhan té bao. Ribosom cua ty thé va lap thé c6 nhimng dic tinh twong tu nhu ribosom cua vi
khuén.

Ribosom c¢6 hai dang chinh: ribosom ty do trong té bao chit va ribosom bdm vao ludi ndi sinh chét
va mang nhan.

- Loai ribosom tu do: la noi san xuét chu yéu céc protein thudc by xuong cua té bao, cdc protein
thém vao cho ty thé, v cho peroxysom nhu catalase. C4c protein do ribosom tu do tong hop déu c6 mot
chudi ngén acid amin 1am tin hiéu din duong dua dén noi giao nhan.

- Loai ribosom bam vao luéi nodi sinh chét va mang nhan: cé diém khéc cdn ban vdi ribosom tu do
& chd ching chi chuyén trdch 1am noi tong hop cic protein tiét néi chung, can bao quan ngay sau khi
téng hop va dugc giao nhan trong cdc tdi van tai. Mdi ribosom dugc gin bang phan don vi 1on ctia minh
vao mot diém trén mang ludi ndi sinh chat hoic mang nhan, diém nay lam bang protein goi 1a
ribophorin, kiéu nhu mét receptor trén mang. Khi khong c6 téng hop protein thi ribosom van tu do.
Chudi acid amin ddu tién chinh 12 tin hiéu dan duong dua ribosom vao vi tri tiép nhan.

Ribosom tu do va ribosom bam vio ludi gidng nhau vé thanh phan cau tric protein va rARN. Goi la
tr do nhung thyc su thdy ching thuong bam vao cdc bd xwong cia té bao.

- Polysom hay polyribosom 1a hinh anh dong thoi nhiéu ribosom 1am viéc trén cting mot soi
mARN. MJdi ribosom cho ra chudi peptid riéng ctia minh, cdc chudi nay déu gidng nhau vi dugc téng
hop tor mot mARN.

2.2. Lwéi ndi sinh chét c6 hat (Rough endoplasmic reticulum: RER)
2.2.1. Céu triic va thanh phan héa hoc

Lud6i ndi sinh chét c¢6 hat 12 mot hé thdng lan toa toan bd té bao chat, gdm cic tdi det va éng nho
giéi han bi mot 16p mang sinh chat noi bao, tao thanh mot khong gian riéng, cich biét véi té bao chat.
Khoang khong gian nay ndi v6i khoang quanh nhén, va ndi véi mang té bao dé théng véi khoang gian
bao.

file://C:\Windows\Temp\gwpmgenthh\Chapter1.htm 30/09/2009



Page 16 of 61

MO hinh luéi ndi sinh chit c6 hat Hinh hién vi dién tir lui ndi sinh chat c6 hat
Hinh 1.5. Hinh hién vi dién tir va mé hinh cau tao lwéi ndi sinh chat cé hat

Mang cua ludi ndi sinh chit c6 hat ciing 12 mang sinh chat nhung dic trung boi:

- Ty 18 protein trén lipid (P/L) cao hon ¢ mang té bao, 16n hon mot va c6 thé gan bang hoidc bing
hai tiy loai té bao.

- Mang nay 1éng linh dong hon mang té bao vi ty 1& cholesterol thap, chi chiém 6% thanh phan lipid
(6 t& bao gan chudt), (ty 1¢ ndy ¢ mang té bao 1a 30%), su ddi chd theo chidu ngang cua cic
phospholipid rat d& dang.

- Mot trong cdc phospholipid cia mang: phosphotidyl cholin chiém wu thé (55%) (6 mang té bao ty
1€ nay la 18%).

- Mang c6 nhiéu protein enzym, nhiing enzym chinh 1a: glucose - 6 - phosphatase, nucleotid -
phosphatase.

- Trén mang c6 nhitng chudi van chuyén electron tham gia thily phan nhiéu co chat.

- Pic biét 1a trén bé mat ngoai cia mang c6 cac ribosom bam vao madt ngoai cua ludi ndi sinh chét
mot cdch tuong dbi c¢b dinh. Ribosom nay c6 thé rdi ra, & mot sb té bao c6 tong hop protein tiét manh thi
hé 1u6i ndi sinh chét c6 hat phat trién va sb Iugng ribosom bam ciing 16n. Phan don vi 16n cia ribosom
bam vao mot phirc hop protein trén mang ludi ndi sinh chét cé hat duoc goi chung 12 ribophorin. Phirc
hop nay con c6 lién quan dén viéc tiép nhan protein tiét dwa vao long ludi, lyc bam Ia lyc lién két ion
cong véi luc cua chinh chudi polypeptid méi sinh. Trong truong hop khdng cé permease thi sgi protein
tu ludn qua mang lipid cta ludi nho tin hidu dan dudng (permease 13 mot protein xuyén mang cé chirc
nang van chuyén qua mang).

Nguoi ta ciing thdy ddi voi mot sd protein nhu globulin chang han, ribosom chi tim dén phtic hop
tiép nhan khi sy tong hop protein tiét da bit diu. Chudi acid amin méi sinh ciia soi peptid tw né lam tin
hiéu din duong dua ribosom dang tu do dén véi ludi, gip phirc hop tiép nhan cua ludi. Soi peptid moi
sinh Iudn qua phan don vi 16n ctia ribosom rdi ludn tiép qua mang di vao 1ong ludi. Tin hiéu din duong
¢6 loai bi thuy phan gidng cip hodc bi cit ra khi peptid vao long 1uéi, c6 loai thi ton tai dé tiép tuc 1am
tin hiéu dan duong khi protein tiét ra khoi ludi, boc trong tdi van tai dé di vé dia chi cubi cung hoac dia
chi tiép theo. Protein tiét 13 tén goi chung chung, ching c6 thé 1a chat tiét that, ciing c6 thé 1a protein
mang cic loai, protein thuy phan acid cua tiéu thé va mot s6 glycoprotein khac khong phai 1a protein
thiy phan.

Protein vao ludi ndi sinh chit c6 hat déu 1a cic oligome chtra khoang ba don phan. Oligome gém
cic chudi polypeptid ndi v6i nhau, cdc chudi nay ban dau thi doc 1ap. Sau d6 céc chudi oligome chuyén
sang dang tuyén tinh, uén va gap khic lai, chi nhitng phn tir nao gap khidc nghiém chinh méi duoc xuat
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ra khoi ludi dé di vé noi tiép nhan (phan 16n vé bd Golgi). Nhitng phan tir khong gap khic tdt thi bi
luu lai, hodc s€ tich tu trong ludi hodc s€ bi gidng cép. Céc protein riéng cua ludi duoc gitlr lai mot cach
¢6 chon loc trong ludi.

2.2.2. Chirc nang

N6i chung 1ong ludi nodi sinh chat c6 hat bao quan protein va gan nhitng chudi ngin cic duong
glucose, mannose... va ngudi ta goi 1a glycosyl héa. Su glycosyl héa dau tién nay goi 1a glycosyl héa
budc mot, né 1am cho protein hoat dong hon ma sy hoat dong thdy r nhat 1 tham gia cting véi chudi
acid amin du tién, phia dau N, dé 1am tin hiéu dan duong di tim dia chi giao nhan. Sau d6 protein duoc
ddn vé phia bd mép cua tii ludi, vao céc dng nho tin cling boi cdc tii nho. Cac tdi nay dit ra thanh céc
tdi van tai (van mang tin hi¢u dan duong). Do ching c6 mau dam trén hinh hién vi dién t nén duoc goi
la thé dam. Céc loai thé ddm khéc nhau theo tin hiéu ctia minh di dén noi giao nhan chinh xdc, trong d6
c6 mang té bao. Protein c6 thé duoc db ra ngoai té bao dudi dang chét tiét. Ngoai viéce tiép nhan, ché
bién, bao g6i va giri di cdc protein, ludi ndi sinh chat c¢6 hat ¢6 chirc ning tong hop phospholipid va
cholesterol ngay bén trong mang luéi. San pham nay truéc hét ding dé tii tao, thay phan gia cii hay
thanh 1ap méi khi phén bao dé thanh 1ap mang té bao, cholesterol con dé cung cép cho ludi ndi sinh chét
nhén 1am nguyén lidu dé tong hop nén céc chit khéc. Protein cho cidc mang méi 1a do céc ribosom bam
trén mang ludi va céc ribosom tu do trong bao twong cting dam nhiém. Ludi ndi chét c6 hat con ¢ chire
ning glycosyl héa (diéu chd ¥ 1a cholesterol ngoai san phim ty tong hop ctiia mang chiing con duoc dua
vao té bao qua con duong thirc an. Khi di qua mang hodc di chuyén trong dich co thé, cholesterol can
mot phie hop tiép nhan va van tai vién riéng).

Hé thong 1udi lién két v6i khoang gian bao chic han c6 ¥ nghia giao luu, con su lién hé voi khoang
quanh nhan thi mdi quan hé khong chi 12 sy giao luu don thuin ma con 12 sy cung cip, bd sung cho nhau
cdc san pham tong hop.

2.3. Lwéi ndi sinh chit nhin (Smooth endoplasmic reticulum: SER)
2.3.1. Céu triic va thanh phén héa hoc

Ciing goi 12 1u6i nhung 1udi nodi sinh chat nhin khong phai 1a nhimg chong tii det xép song song
nhu kiéu luéi c6 hat ma 1a mot hé théng éng 16n nho, chia nhanh, thong v4i nhau va thong voéi ludi ndi
sinh chét ¢6 hat. Trong mot té bao c6 thé c6 nhiéu hé théng ludi ndi sinh chit nhin ndm xen 13n voi luéi
noi sinh chét c6 hat (trén hinh hién vi dién tir hé ludi ndi sinh chat nhin thiy nhu 12 timg dam 6ng nho
cit cut roi rac).

Mang ctia ludi van 12 mang sinh chat ndi bao. Ty 1& P/L gidng nhu cua ludi ndi sinh chét c¢6 hat
nhung thanh phan lipid ¢6 khéc. Ty 18 cholesterol cao hon chiém 10% céc thanh phan lipid (¢ RER 1a
6%). Phosphatidylcholin ciing cao nhu ludi ndi sinh chat c¢6 hat, chiém 55% céc thanh phan lipid. Mang
ctia ludi va ca trong 1ong ludi chira nhidu hé thdng enzym chuyén nbi dai hodc bio hoa héa cic acid béo.
Hé ludi nhin rét phit trién ¢ té bao tuyén bi, té bao x6p... 12 & noi nao ma su téng hop thanh phan lipid
manh m&. Diéu nay c6 thé thiy dugc qua cdc ty 1é sau ddy:

- O té bao chuyén tiét protein nhu tuyén tuy thi hau nhu chi ¢6 hé théng ludi ndi sinh chat c6 hat.
- O té bao co thi hau nhu chi c6 hé théng ludi ndi sinh chit nhin (xem thém ludi nodi sinh chat
nhén ¢ phan dudi).

- O té bao gan thi ty 1& ludi noi sinh chat c6 hat/ludi ndi sinh chat nhin x4p xi bang 1.
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@ (b

Hinh 1.6. Hinh lw&i ndi sinh chat nhdn dwéi kinh hién vi dién ti (a, b)

2.3.2. Chiic néng ciia hé ludi ndi sinh chit nhén

- Chtic ning tong hop: chuyén tong hop va chuyén héa acid béo va phospholipid, téng hop lipid
cho céc lipoprotein nh¢ cic enzym trong mang ludi ndi sinh chat nhan.

- O tinh hoan, ludi nodi sinh chat nhin téng hop cdc hormon steroid (hormon sinh duc va vo
thugng than) tur cholesterol.

- V& chure nang giai doc: cac chét d6c, dugc liéu hoac hoéa chét ¢6 hai, thudc trir su hay chét gay
ung thu di vao ludi ndi sinh chat nhan, tai d6 cadc enzym xuc tac cac phan rng chuyén cac chat tr khong
tan trong nudc thanh tan trong nudc dé c6 thé dao thai qua nude tieu. Khi chat doc ¢ nhiéu, ludi ndi
sinh chat nhan tang so lugng, ti€u ddc xong thi phan thira sé giai thé theo con duong tiéu héa trong tiéu
the.

- Chure nang duoc goi 1a nang cip cic acid béo c6 thé thiy qua viéc ludi ndi sinh chat nhin ding
enzym cua minh dé€ noi lai cdc hat monoglycerid, cdc mixen acid béo trude dé da giang cap cho vun ra
dé di qua mang té bao lam cho ching tr¢ lai nguyén hinh ciac dai phan tir. Cac san pham cua ludi ndi
sinh chat nhan cling dugc phan phdi theo yéu cau dudi dang chat tiét.

- Ngoai ra ludi ndi sinh chit nhin & té bao co c6 mot chire ning dic biét lién quan téi sy co dudi
co. Mang cua co c6 protein enzym tén la Ca++ ATPase, con goi 1a cdi bom Ca++. Khi cdi bom nay bom
Ca++ vao luoi ndi sinh chat nhan thi co duoi va ngugc lai khi bom Ca++ tr¢ lai cho té bao chat thi co
co.

2.4. Bo Golgi
2.4.1. Céu triic bj Golgi

Bo Golgi thudc hé théng ludi ndi bao c¢6 cau tric va chire ning khé phc tap.
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Bo Golgi ¢6 dang mot chong tii mong hinh chom cau xép song song voi nhau thanh hé thong tdi
det (con goi la dictiosom) nam gﬁn nhan té vao. Trén hinh hién vi dién tir mdi tdi det ¢ hinh mét ludi
liém, bd mép tii ngoai thi 16i, bd mép tdi trong thi 16m. Tdi va mang tdi déu moéng hon cua hé ludi ndi
sinh chét, chidu day cia mdi tdi 1a khoang 150A, dudng kinh cia miéng tdi (gitra 2 mép tdi) 12 0,5 dén
Imicromet.

Cic tdi det cang vé phia trans cang ¢ cdc tdi phinh & cdc bo mép. Cc tdi det tir phia cis c¢6 lién hé
v6i nhau. Phia cis 12 phia Golgi nhan san pham dau tién tir lu6i ndi chat 6 hat (hay con goi 1a dau vao);
phia trans 1a phia ddi dién phia cis, noi ¢6 tii det Golgi cudi cing (hay con goi dau ra). C6 téc gia cho 1a
duong lién hé 12 cdc kénh nho, céc tic gia khdc thi cho ring cdc tdi cAu tao ra tir cic tdi det ngoai, hoa
vao tii det trong ké bén. Mot loai tdi cau khdc ciing tich ra tir cdc 16p tdi det chtra cdc san pham tiét
khdc nhau, van chuyén va giao nhin san phdm dén ding noi thu nhan. Nhing tdi nay duoc goi 12 tdi cau
Golgi. B Golgi cua mdt té bao c6 thé gém mot hé théng dictiosom hoac nhiéu hé théng dictiosom. Cac
dictiosom gan nhau lién hé v6i nhau bang céc kénh nho ndi lién voi mang tii phia cis.

2.4.2. Swphén cuc va thanh phéan héa hoc ciia bp Golgi

Mang cua cdc tdi det ctia bd Golgi ¢6 cdu tao héa hoc khong gidng nhau.

Phia cis cta chéng tdi det (dictiosom) c6 mang tdi mong, cAu tao hoa hoc giéng cAu tao hoa hoc cua
mang ludi ndi sinh chét 6 hat, ty 16 P/L x4p xi bang 2 (d6 day cua mang: 50 - 60A).

Di tir phia cis dén trans ctia Golgi, ty 1¢ P/L ctia mang tdi det cang giam dan. Pén tii det trong cling
ctia dictiosom phia trans thi mang tdi det c6 ty 18 P/L gan gidng ty 1& P/L ctia mang té bao, va d6 day cua
mang cling day hon d¢ day ctia mang tdi det phia cis (khoang 100A). Ty 1€ cholesterol ¢ day ciing cao.
Cic tdi det ¢ bén trong chong dictiosom c¢6 ty 1& P/L giam dan. & mién trung gian c6 tri sd gitra 2 va 1.
Céc tdi det con c6 cdc nodi dung vé enzym khic nhau, cic phtic hop protein c6 vai tro tiép nhén
(receptor) khac nhau tai mdt trong mang tui.

Trén hinh hién vi dién tir ching ta thiy hau hét cac tii det déu c6 chd phinh ra & mép tdi chir khong
chi ¢ tdi det cudi ciing phia trans.

Nhu trén d3 ndi, cdc thé ddm mang protein tir lwdi ndi sinh chét c¢6 hat dén va d6 vao phia cis cta
dictiosom, protein duoc chuyén dan vé phia trans. Khi cdc chit nay vao bd Golgi ching duoc bd Golgi
lién két thém cdc chit, viéc lam nay dugc goi l1a thuan thuc hoa nham tang tinh dac hi¢u cho tirng loai
protein trong d6 c6 van dé tin hiéu dan duong va nhan dién dugc dia chi giao nhan la quan trong nhét.
Ngoai ra con c6 sy lién két thém 1a lién két dong héa tri gdm su glycosyl héa, sulfat héa, sy cong thém
acid béo. Sau khi dd dugc thuan thuc héa, cic chat lién két tam thoi véi cdc phirc hop protein tiép nhan
trén mang trong cta tdi det dé tao nén cdc tdi cAu chira cdc chit "tiét" khac nhau. Cic tdi cau Golgi to
nhé khac nhau, ¢6 ndi dung bén trong khiac nhau va rd rang 1a mang tdi cling khac nhau kem theo céac
protein tiép nhan dic hiéu cua chét tiét. Cdc tdi cau Golgi dugc chuyén tir mién cis dén trans, san pham
& mién trans 12 cdc tdi tao nén tiéu thé, cdc tdi tao mang té bao, céc tii tiét ciing gép phan tao mang té
bao.

Tat ca cdc tinh chét trén ddy: sai khdc vé& hinh théi, sai khic vé& thanh phan héa hoc, hudng di
chuyén vat chat qua dictiosom, va chirc nang khdc nhau cta cdc tdi det tir phia cis dén phia trans goi 1a
su phén cuc qua dictiosom, su phan cuc cua bd Golgi.

2.4.3. Sw hinh thanh b Golgi
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B6 Golgi hinh thanh tir nhiéu ngudn. Trudc hét phai ké dén ludi ndi sinh chit ¢6 hat. Ludi ndi sinh
chat c6 hat thuong xuyén giri dén bo Golgi cdc tdi van tai goi 12 thé ddm. Cic thé dam hodc 13 hoa nhép
ngay vao tdi det phia cis cua bd Golgi, hoac la néu c6 nhiéu thi hoa nhdp voi nhau tao thanh mat tdi det
mo&i chuyén doc theo 6ng vi thé tdi mién cis cia bd Golgi ghép vao phia cis ciia bo Golgi. Ty céc tii det
ctia bd Golgi ciing c6 thé 16n 1én va tu chia d6i. Mang cta bo Golgi thuong xuyén bi thiéu hut di do né
tao nén cic tdi Golgi va ciing thudng xuyén dugc b tra lai bang céc thé dam va cdc tdi cau tir mang
nhan.

2.4.4. Churc nang cua bg Golgi

N6i mot cich khéi quét thi b Golgi chuyén tréch viéc tiép nhéan cdc protein va glycolipid hodc ca
carbohydrat tir hé 1u6i ndi sinh chét dua téi, thudn thuc héa ching rdi bao géi chiing lai dé phan phat
theo ding dia chi tiép nhén, c6 thé dé 1a cdc bao quan, c6 thé d6 1a phia ngoai t& bao. Ngudi ta goi chung
céc chat trén day 1a chit tiét.

Sau day 1a mot sb chire ning cuy thé:

- G6p phan tao nén céc tiéu thé.

Glycosyl héa hau nhu tit ca cdc glycoprotein ctia chat nhy (mot loai chat tiét).

Tao nén thé dau (acrosom) cua tinh trung.

Sy thuan thuc héa c6 cdc phan tng:
+ Glycosyl héa céc hop chat protein va lipid.
+ Sulfat héa cic glycoprotein bang gbc SO4 — (este héa).
+ Phosphoryl hoéa.
+ Chuyén cdc phan tir protein sang céu triic bac hai va béc ba.
+ Gian thém céc acid béo vao cdc chét di qua dictiosom, polyme héa céc polysaccharid.

- Céc chat tiét va c6 thé c6 ca chit doc duoc Golgi dua ra khoi té vao bang céc tii Golgi ¢6 cdu
tao mang giéng mang té bao. Sau khi md tdi ra va chét tiét ra ngoai thi mang tdi hoa vao mang té bao,
phia trong mang tdi nay thanh phia ngoai mang t€ bao va céc cau tric carbohydrat trong mang tuii da tro
thanh cdu triic carbohydrat ciia 16p 4o té bao, va c¢6 thé b Golgi 12 co quan tao nén phan 16n ciu tric 4o
té bao.

- Véi kha ning tao cdc tii Golgi c6 cdu tao mang khic nhau dé rdi cic tii d6 hoa nhap véi cic
mang co cau tao tuong ung, bo Gogli tr¢ thanh bao quan biét hdéa cac loai mang cua té bao.

2.5. Tiéu thé (lysosome)

Tiéu thé 12 bao quan tiéu héa chinh cta té bao. Mot té bao c6 nhiéu tiéu thé kich thude khong bang
nhau, nam rai rac trong t¢ bao chat.
2.5.1. Céu triic va thanh phéan héa hoc ciia tiéu thé

N6 14 mét tii cAu nho chi bao bdi mot 16p mang sinh chat ndi bao. Thanh phan héa hoc gan gidng
v6i mang té bao vé ty 1é P/L néi chung, nhung thanh phan cholesterol chi bang mt nira so v6i mang té

bao. Pic biét mang tiéu thé c6 mot loai protein mang chuyén dé bom cation H* vao long tiéu thé dé giir
cho do pH trong ti€u thé Iudn 1a 4,8 hodc thap hon (pH t€ bao chat 1a 7 dén 7,3).

Long tiéu thé chira cic enzym tiéu héa goi 1a enzym thity phan acid. Goi 1a acid vi ching 1am viéc
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trong diéu kién pH acid (= 5). Cic enzym d6 c6 thé quy vé cdc nhém chinh sau day:

Protease dé thuy phén protein.

Lipase dé thuy phan lipid.

Glucosidase dé thuy phan glucid.

- Nuclease dé thiiy phan acid nucleic.

Va mot sb nhém khéc: phosphatase, phospholipase va sulfatase...

Su ¢6 mit clia cdc enzym trén diy chimg t6 tiéu thé c6 kha ning tiéu héa tit ca moi chét hitu co cta
té bao. Su tiéu héa xong s& cho lai cdc dudng don, cdc acid amin va cédc nucleotid. Cdc san pham cudi
ciing ndy lai duoc chuyén vao té bao chét nho protein van chuyén c6 ¢ mang tiéu thé. Cdc enzym thity
phan c6 ich cho qud trinh tiéu héa bao nhiéu thi nguy hiém cho té bao biy nhiéu néu ching dugc tir do.
Mang tiéu thé da g6i chidng lai, chinh mang tiéu thé ciing 12 mang sinh chit nhung lai try dugc khong bi
thity phan ké ca khi enzym da chuyén tir trang thai bt hoat sang trang thai hoat dong.

Mang tiéu thé c6 ty 1é glycosyl héa cao, ¢ thé ddy 1a co ché dé mang tiéu thé khong bi thuy phan.
Tinh chat chi hoat dong trong pH acid, tu né ciing da han ché kha ning thuy phan khong ding chd cia
enzym thuy phan, khi do mot nguyén nhan nao d6, mang tiéu thé rach, enzym bi roi vii ra té bao chat,
pH = 7 cua té bao chét khong cho phép enzym hoat dong. Tuy nhién khi bi tic nhn kich thich hang loat
tiéu thé bi v& ciing mot lic s& gy nén su tiéu bao. Ciing c6 su tiéu bao sinh 1y dé thanh toan nhirmg md
da hoan thanh nhi¢m vu vi du nhu sy tu ti€u dudi nong noc.

2.5.2. Sw hinh thanh tiéu thé va qud trinh hoat dong ciia tiéu thé

Hinh 1.8. Tiéu thé va ndi thwc bao

Enzym tiéu héa hay enzym thuy phan acid dugc tong hop va dwa vao long ludi ndi sinh chét c6 hat, tai
day cdc protein enzym nay duoc glycosyl héa tai ddu mit N cta phan tir nghia 13 tiép nhan mot
oligosaccharid (diu nay s& lam tin hiéu dan dudng dé dua enzym t6i bd Golgi). Sau khi dugc glycosyl
héa, enzym duoc ddy dén ria ctia ludi ndi sinh chét c¢6 hat dé tao thanh cdc tdi cau chira enzym liic nay
mang tén 13 thé ddm. Thé ddm tim dén phia 16i ctia bd Golgi, nhap vao tii det Golgi phia 16i. Tai diy
enzym dugc phosphoryl héa. Cu thé 1a mot hodc vai duong mannose ctia chudi oligosaccharid trén
enzym s& dugc phosphoryl héa va cu trdc nay s& 1a tin hiéu dan dudng cho tdi cdu Golgi. Su
phosphoryl héa nay 1a diéu kién dé cho enzym duoc céc 6 tiép nhan protein trén bé mit trong céc tdi det
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Golgi c6 mang lién két receptor - enzym thét lai thanh tdi ciu Golgi chtra enzym. Diéu chi y 1a lién
két nay duoc thyc hién khi mannose da phosphoryl héa va tai pH trung tinh.

Tdi cau Golgi c6 tin hiéu mannose dan dudng di tiép dén thé ndi bao mudn va trao enzym cho thé
ndi bao mudn. Do do pH cua thé ndi bao lic nay 12 acid cho nén lién két phosphat bi cit (phosphatase
xdc tic), va lién két receptor-enzym ciing bi cit. Receptor duoc giai phéng van gan trén mot phan mang
con lai cua tdi cau Golgi, khép lai thanh tii kin va quay tré vé véi tidi det Golgi dé 1am viéc lai trong 1an
sau.

Quad trinh ndi thyc bao da tao thé ndi bao sdm. Thé ndi bao sém tich mot s6 chit tré vé mang té
bao, phén con lai s& thanh thé ndi bao mudn. Tii cau Golgi & mién trans két hop voi thé noi bao mudn; &
day cdc chét can tiéu hod gip enzym tir tdi cau Golgi dua dén. Do pH cia thé ndi bao mudn tiép tuc
giam, hinh thanh ti€u thé. Ngoai ra theo con duong ty thuc bao hinh thanh céc thé tu thuc bao chira cac
thanh phan cta té bao can thanh thai nhu ty thé, manh mang cédc bao quan... Céc thé tu thuc bao nay két
hop véi tiéu thé hogc thé ndi bao mugn.

Céc chét téi tiéu thé con theo con duong thuc bao tir cac tdi thyc bao dugc hinh thanh theo con
dudng thuc bao, chiing s& t6i két hop véi tiéu thé.

Tiéu thé khi gip thé thuc bao chtra thirc dn tir ngoai vao hodc gip thé ty thuc bao chira cdc manh
mang ludi ndi sinh chit ¢6 hat hodc céc ty thé, khong bao, tr¢ thanh tiéu thé dang hoat dong. Tai tiéu
thé, cdc enzym thity phan dang tién than (proenzym) gip pH 4,8 bi gidng cip thanh céc peptid ngan hon
dé tro thanh cdc enzym thily phan & trang thai hoat dong. Su tiéu héa tao cic duong don, acid amin va
cdc nucleotid trao cho té bao chat dé tai tao té bao. Cdc chit cin ba, chat doc duoc dua vao tdi Bai tiét dé
dua ra khoi té bao theo co ché nguoc lai véi sy ndi
thuc bao.

Su ti€u hda cua cdic manh mang bi thanh thai dugc coi 1a sy lam trong sach té bao.

2.5.3. Bénh ciia tiéu thé

Tir bénh tiéu thé dung dé chi sy thiéu hut hay sai s6t bat thuong ciia mot enzym nao d6 trong tiéu
thé. Su thiéu hut enzym gy rdi loan trong chuyén héa vat chit ctia co thé, nhiéu truong hop chi thiéu
mot enzym ma rat tram trong.

Mot vi du: do thiéu enzym thily phéan tén 1a: N - acetyl -B - hexosaminidase A lam cho gangliosid
(G,,,) tich tu qua mirc trong ndo gay r6i loan hé than kinh trung wong, cham tri tué va chét & tudi thir 5.
Bénh goi 1a bénh Tay - Sachs di truyén theo co ché gen 1an, NST thuong, Gen bénh duoc xac dinh &
nhéanh dai NST 15 (15922).

2.6. Peroxysom

NG6i tiéu thé 1a bao quan tiéu héa chinh vi con bao quan tiéu héa khéc tén 1a peroxysom. Peroxysom
chira phan 16n catalase cua té bao. Ngoai catalase con c¢6 enzym oxy héa, khong chira enzym thay phan
acid. Cdc protein cua peroxysom duoc tong hop tai ribosom tu do trong té bao chét. Ching c6 tin hiéu
dan duong téi peroxysom. Sau khi dén noi thi tin hiéu nay tich ra bang co ché thiy phan. Cic enzym
oxy héa trong méi truong kiém nhe. Hoat dong chu yéu cua peroxysom cé lién quan téi HO, gdm ca
phan tng téng hop va phan tng phan tich.

CAu trdc siéu vi: 1a cdc tdi hinh béng bao boc bdi mang lipoprotein kich thudc 0,15 - 1,7 micromet.
Mang ciia peroxysom giong mang sinh chét, d6 day 6 - 8nm, bén trong tii c6 chat nén déng nhat hoic
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cic hat nho, cic soi. Trong peroxysom cé chita cdc enzym oxy hda dac trung: catalase, D-
aminoacid - oxydase urat oxydase.

Enzym catalase c6 vai tro phan giai peroxyt hydro (H,O,) bién chiing thanh H,O. Enzym D-
aminoacid - oxydase tic dong 1&€n cac D - acid amin mdt cach ddc trung. Enzym urat oxydase (uricase)
khong c¢6 & nguoi va linh trudng vi vay acid uric khéng duge phéan giai cho nén nudc tiéu cta nguoi va
linh truéng c6 uric, con cdc dong vat khic cdc peroxysom c6 uricase nén nudc tiéu cia ching khong c6
acid uric.

Chtic ning chu yéu: tham gia diéu chinh su chuyén héa glucose va phan giai H,O,... thanh H O
nho enzym catalase.

2.7. Lap thé

Lap thé 12 bao quan cia té bao thuc vat chuyén trach viéc tong hop nén carbohydrat tir cic hop chat
v co.

Loai lap thé c6 mau dé hodc mau vang goi 1a sic lap. Loai mau vang chta xantophyl, loai mau dé
chta caroten. Cdc chat mau nay thu hit ning luong dnh sédng mat troi dé chuyén ning luong 4y vao
trong chit carbohydrat ma sic lap tao nén. Cdc chit mau nay c6 kha ning thu loai 4nh séng yéu, dnh
sdng O tang dudi bi st lai sau khi chat mau diép luc ¢ ting 14 trén da thu hdt trude. Vao mia dong, cy
kho 14 vang, mia 1am viéc cta sic lap.

Loai lap thé quan trong 12 luc lap ¢6 mau luc, mau cia chlorophyl hay diép luc, loai chuyén thu hut
anh sang manh cua mat troi.

2.7.1. Céu triic ciia luc lap

b} Thylakoid

{38)  chétnén Thylakoid

Hinh 1.9. Hinh hién vi dién tir (a) va mé hinh c4u tao luc lap (b)

La mot bao quan hinh hat va khdc véi moi bao quan khac & chd né c6 ba 16p mang: mang ngoai,
mang trong va mang tii hay mang thylakoid.

- Mang ngoai: c6 tinh tham cao.

- Mang trong: kém thdm hon va mang cdc protein mang van tai chuyén trach viéc day glyceraldehyt
3 - phosphat, san phdm glucid cua luc lap, ra khoi luc lap dé vao té bao chat.

- Mang tht ba 12 mang quan trong nhét cua luc lap goi 12 mang tdi hay mang thylakoid, ty 1 P/L rat
cao (= 3).
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Mit ngoai mang tii tiép xdc véi 1ong luc lap (nén stroma).

Long luc lap ¢6 d6 pH = 8, chira nhidu enzym ty do xiic tic qud trinh tong hop glyceraldehyt 3
phosphat (P - GAL), chtra tam thoi P - GAL trude khi déy n6 ra khoi luc lap, hoac luu gitr né lau dai
dué6i dang tinh bot sau khi dd chuyén héa né thanh glucose, rdi thanh tinh bot.

Mit trong ctia mang tii tiép xdc voi khoang tdi noi ¢6 pH = 5, diéu ndy c6 lién quan mat thiét dén
protein mang tii c¢6 bom cation H*, bom H* vao khoang tii gitt 4 pH = 5 cho khoang tii. Mang tii
duoc hinh thanh tir mang luc lap trong. Mang luc lap trong nho ra va tach ra thanh mot hé thong mang
moi, thay d6i thanh phan ciu tric mot cach cin ban. Nhin khéi quat & kich thudc siéu vi thi thay nhing
tdm tdi mong xép song song xen k& 1a cdc hat gdbm céc tdi hinh dia xép chdng 1én nhau. Phan hinh tim
mong ciing ¢6 khoang tidi nhung khong gp nép, phan goi 1a hat ciing 12 mang tdi nhung gép nép nhiéu
lan tao thanh mot chdng dia gidng nhu hat. Nhu da néi, mang tdi luc lap chira chlorophyl (diép luc),
chlorophyl 1a mt protein xuyén mang tii dugc tong hop trong té bao chat. Ngoai chlorophyl va céc céi
bom H* 1a nhitng hé théng quang hop, cic chit nhan va tyuyén dién tir va nhiing phic hop ATP
synthetase (CF, CF; ATP synthetase), mét phirc hop gom nhiéu enzym c6 hinh chuy, dau hinh chuy c6
duong kinh 9nm. Phurc hgp con cé tén 1a oxysom. Oxysom phosphoryl héa ADP thanh ATP, day la
nhitng phan tir chira dung ning lugng ding cho hoat dong cua té bao.

Chung ta thdy hai hé théng quang hop 1 va 2 xen k& nhau trén mang thylakoid.

Hé théng quang hop 2 chira sic t§ thu hit 4nh sing c6 budc séng va do dai bang 680nm, con hé
thdng quang hop 1 chira sdc té thu hdt 4nh sing c6 budc séng c6 d6 dai bang 700 nm. Do cudng do dnh
sdng ty nhién khong hang dinh, d6 dai budc séng 4nh sing bién dong tir 600 - 700 nm. Sy phdi hop
ddng thoi cdc hé théng quang hop khac nhau cho hiéu qua quang hgp cao nhit.

Churc nang cua luc lap hay 1a hién tuong quang hop:

Luc lap 12 bao quan chuyén viéc thu hit ning luong dnh sdng mit troi d& mot phan thi téng hop
ngay ra céc phan tir ATP va mot phan tich lily ning lwong vao trong cdc phan tir carbohydrat, san phim
chinh ctia qud trinh quang hop. Qud trinh c6 hai giai doan, giai doan tién hanh c6 dnh sdng va giai doan
tién hanh khong can dnh sdng goi 1a phan tmg tbi.

2.7.1.1. Phan ung sdng

La mdt loat cac phan rng hdéa hoc cia sy nhan truyén dan dién ti nham muc dich phosphoryl héa

ADP dé tao nén cic ATP va khu cic NADP* (hodc céc phan tir twong tu) dé tao nén cdc NADPH tién dé
cho phan ung tong hop cac carbohydrat.

- Phosphoryl héa vong: vong c6 nghia la dién tir (e7) bi bat ra tir phan tir di¢p luc sau khi hoan thanh
cong viéc lai quay ve trd lai cho phan tu. Cé thé tém tat qua trinh trong so do sau:
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Ferredqxin Fermedoxin
lign kat o hoa tan

Cac cytochrom

¢ Téng hop ATP

Hé théng quang hop mét diép luc a (phosphoryl hoa)

(bwérc séng anh sang 700nm) \
Plastocyanin

Photon anh sang

Hinh 1.10. So d6 phosphoryl héa vong — chi c6 hé théng quang hop

Phosphoryl héa khong vong: khong vong cé nghia la: dién tir (e7) bi bat ra khdi phan tur diég luc lic
ban dau, sau d6 nhap vao mdt phan tir di€p luc khac, phan tu di€p luc cii s€ dugc can bang, bang mot
dién tir 13y tir nudc. Qud trinh phosphoryl héa khong vong dién ra lién tiép qua hai hé thdng quang hop 2
va hé théng quang hop 1. Hé théng 1 c¢6 diép luc a, hdp thu 4nh sdng c6 budc séng 700 nm, hé thong 2
¢6 diép luc b hap thu dnh sdng c6 budc séng 680 nm. Diép luc a 1a sic t6 chinh ctia qud trinh quang hop
va thy & tit ca Eukaryota c6 quang hop va c6 ca & vi khuan lam.

Giai thich so d6:

- So @6 phosphoryl héa vong: do hé théng quang hop 1 phu trach: tai diy mot phan tir diép luc a bi
kich thich béi dnh sdang, mdt dién tir (¢7) bi bat ra duoc chuyén tdi ferredoxin, ferredoxin nhan va
chpyén dién tir toi cac E:ytpchrom, sau d6 chuyén tiép cho plastocyanin, sy di chuyén cta e~ tao nén mot
thé nang duoc dung dé tong hop hai phan tt ATP (2ADP + 2P + nang lugng = 2ATP). Plastocyanin
chuyén dién tir tra lai cho phén tir diép luc a.

- So d6 phosphoryl héa khoéng vong: do hai hé thong quang hop 1 va 2 phu trach: tai hé thdng
quang hop 2, phan tir di€p luc b bi kich thich boi anh sdng, mot di¢n tir bi bat ra mang nang lugng cao
duoc truyén t6i mot chat nhan dau tién tam goi la "X" vi chua hiéu r5. Chat "X" chuyén tiép dén
plastoquinon, plastoquinon vira nhan va chuyén tiép dién tir dén plastocyanin. Trén ching dudng nay,
dién tir trao ning lugng cao cho phan tng phosphoryl héa dé thanh 1ap 2 phan tir ATP.
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Photon anh sang

!

Hé théng quang hdp 2 e’ 1
: - 0.+ 2H+ H.O
Diép luc b (.= 680nm) el 9 Vi <— *h
i
.
X (Chat taép nhan e’ dau
tién chua neu rd)
Plastoquinen
Téng hop 2ATP & | _
(photphoryl héa) .
A
Plastocyanin
A~
Hé théng quang
hoép 1 Digpluca e” . &= NADD*
(.= 700nm) | Ferredoxin > NADP
) l
{phosphoryl hoa) NADP H!_
Photon anh sang

Hinh 1.11. So d6 phosphoryl hoa khéng vong c6 hé théng quang hop 1 va 2

Pién tir dugc chuyén tiép cho phan tir diép luc cua hé thong quang hop 1, phan tir diép luc nay dang
bi mat mot dién tir nay tr¢ lai can bﬁng. Su mét dién tir cla diép luc a la vi ban than né cling bi kich
thich boi 4nh sang va dién tir bi bat ra di vao quy trinh ctia hé thong quang hop 1. Pién tir duoc truyén
dén ferredoxin roi dén NADPH, véi sy gop phan cta 2H' phan ly tur H,O tao nén céc phén tu
carbohydrat.

2.7.1.2. Phan iing toi 2H

Phan tng t6i 12 cdc phan tng quang hop nham cé dinh CO, qua mdt loat cdc phan ung c6 xuc tc
enzym goi 1a chu trinh Calvin. Qua trinh can nang lugng tu ATP va NADPH (hodc NADPH,). Céc phan
Ung xay ra trong long luc lap: cdc nguyén tr carbon cua CO, ndi v6i nhau va ndi voi H cia NADPH
dong thoi gan véi mot nhém phosphat. Sau day la phan g tong hop:

5NADPH, + 6CO, + 2ATP — 2C;H;O5™ P + SNADP + 2ADP + 30,

,C3H50,3— P 1a glyceraldehyt 3- phosphat (P — GAL) (3C) {nét s0 P — GAL s€& dugc chuyén tir luc lap

ra t€ bao chat, tai day ching s€ trdi qua nhiing phan rng nita dé cho glucose 6C.
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2C;H;0;"P+H,0 —» CH,0,+2P +1/20,
Nang lugng tich Ity trong mot phan tir glucose tuong duong véi mot nhi¢t lugng 780.000 calo; thuc
vat du trit glucose dudi dang tinh bot:
n(CcH ,04) — (CH,(O5), +nH,0
2.7.2. ADN ciia lap thé

Lap thé c6 ADN dang vong, dai khoang 145.000 ddi base. M héa cic gen ctiia tARN, rARN va
mARN, tong hop nén cdc protein, ribosom riéng ciia minh. C6 diéu ddc biét 1a mot sé loai thuc vat c6
ADN lap thé c6 hai ban sao giéng nhau trén cing mot vong nhung sip xép nguoc chiéu nhau ddi voi
gen cua rARN. Trong cung mot chi nhu chi dau Ha Lan ¢6 loai chi c6 mot ban sao ribosom, c6 loai lai
c6 hai ban sao. Phan 16n protein ctia lap thé nhén tir té bao chét. Lap thé chi sinh ra tir lap thé. Tién than
ctia lap thé 12 lap thé chuwa thuan thuc chira it protein mang tdi, chi c6 mang ngoai va mang trong. Mang
tidi chua phat trién, 1ong lap thé nho, khi ra 4nh séng lap thé s& phat trién dan.

2.8. Ty thé

Ty thé 12 bao quan tham gia qu4 trinh hd hép cua té bao, 1a nhitng thé hinh tdi nhu qua bi dao nho,
¢6 nhiéu va rai ric khép té bao chat, dac biét tap trung nhiéu & céc té bao hoat dong manh. Té bao gan
dong vat ¢6 vu ¢c6 tai 1000 - 1500 ty thé.

2.8.1. Céu triic va thanh phén héa hoc ciia ty thé

Tii ty thé duoc bao bang hai mang, chia ty thé thanh hai phan cich biét: khoang gian mang va long
ty thé.

2.8.1.1. Mang ty thé ngodi

Ciing 12 mang sinh chat: ty 1¢ P/L bang 1. Tuy ty 1& nay gan gidng nhu ty 1 ciia mang té bao nhung
thanh phan bén trong c6 khéc, cholesterol thap, bang 1/6 so véi mang hdng cau, (phosphatidylcholin cao
gap hai 1an rudi so voi mang té bao).

Dic biét mang ty thé ndi chung phai tiép thu phan 16n protein ty thé san xudt tir t& bao chat dé xay
dung ty thé va dé hoat dong, nén cdu tao cia mang ty thé ngoai ¢6 nhitng phirc hop protein 1am nhiém
vu van tai dac hi¢u protein vao ty thé, khi & té bao chit ching mang mot chudi acid amin & phia dau - N
ctia soi protein dé 1am tin hiéu din dudng. Soi protein nay hodc nho tin hiéu din truc tiép dén mang ty
thé trong hodc ngoai dé tich hop vao mang lipid kép hodc di vio khoang gian mang hodc 1ong ty thé;
cach thir hai 12 van nho tin hiéu din dudng nhung phai qua 6 thu nhan dic hiéu trén mang ty thé ngoai;
khi tin hiéu din dudng di xong viéc thi né s& roi ra khoi protein nhd thuy phén, rdi gidng cip trong 1ong
ty thé.

2.8.1.2. Khoang gian mang
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Xen k& gitta hai mang, moi truong gian mang twong tu va cin bang voi té bao chat (kh9éng giar}
mang chura cytochrom ¢ va b,, cytochrom peroxydase, ciac enzym st dung ATP tir long ty thé di ra, dé
phosphoryl héa cac nucleotid nhung khong phai la adenin).

2.8.1.3. Mang ty thé trong

Mang ty thé trong, trir mot s it truong hop, tao thanh hinh dng xoe kin long ty thé, cic nép gap goi
la mao. Sy tang ) luong mao nham tao thém dién tich 1am viéc cua mang trong.

Mang trong ciing 12 mot mang sinh chat nhung P/L rit cao, bang 3, cholesterol thap, bang mot nira
so véi mang ty thé ngoai, chira mot phospho — lipid goi 1a cardiolipin véi kha nang chin ion H* lai.
Protein c6 3 nhém:

- Nhém van tai dic hiéu cdc chit chuyén qua lai mang trong.

- Phtic hop enzym ATP synthetase dé tong hop ATP.

- Nhém thyc hién cdc phan img oxy héa ctia chudi hd hap (nhan va chuyén dién tir, HY va oxy héa
H*)

2.8.1.4. Long ty thé

Long ty thé chira nhiéu loai protein khéc nhau, phan 16n 1a enzym- protein do ty thé ty tong hop ldy
nhd ADN ctia minh va protein tir t& bao chét vao. Trong sb cic enzym c6 enzym oxy héa pyruvat va cdc
acid béo tir ngoai té bao chat vao thanh acetyl CoA, cdc enzym cta chu trinh Krebs, chuyén acid citric

(C,) thanh CO, (C,) va NADH. CO, s& di ra khoi ty thé, con NADH s& dén mang ty thé trong dé giip
chudi ho hap.

2.8.1.5. Chitc ndng cua ty thé hay qud trinh ho hdp ciia té bao

Loai ho hip nay duoc goi 1a ho hap 4i khi nghia 12 ¢6 can 0,, g6m hai giai doan: giai doan phan ly
glucose thyc hién trong t€ bao chat va giai doan oxy hda pyruvat thuc hi¢n trong ty thé.

Su phan ly glucose

O giai doan nay, glucose 6 carbon bi tich ra 1am ddi thanh hai phan tir acid pyruvic 3 carbon. Phan
{mg nhd céc enzym c6 trong té bao chét. Phan tng tong quét nhu sau:

CgH,04 + 2ATP — 2C;H,O5 + 4H + 2ADP + 2P + nang lugng bang 4 ATP

Phan tir glucose da dung hai phan tor ATP dé cho hai phan tu acid pyruvic (pyruvat), nang lugng thu
dugc 1a 4ATP trd lai 2ATP da dung, con lai 2ATP.

- Chu trinh Krebs:

Céc phén tir pyruvat di vao ty thé dong thoi véi cdc acid béo chiing di vao chu trinh Krebs trong
long ty thé. Pyruvat va acid béo dugc oxy héa thanh acetyl CoA (mdt hop chat 2C) nhd enzym pyruvat
dehydrogenase.

Cic phan trng tém tit nhu sau:
CH;COOH (dang acetyl CoA) + 2H,0 + 3 NAD™" + FAD — 2CO, + 3NADH + FADH,

Phan tng nay ciing sinh ning luong va tao nén 1 ATP nhd phéan tmg phosphoryl héa kiéu nhu trong
phan ly glucose. Phan 16n ning luong van con nam trong cdc dién tir & NADH va FADH,.

- Chudi hé hap:
Chudi ho hip chira cdc phirc hop enzym 16n ndm trén mang trong cta ty thé. Ba nhém chinh la:

- NADH dehydrogenase tiép nhan e~ tir NADH, chuyén e~ cho ubiquinon. Ubiquinon truyén tiép
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cho phurc hgp cytocrom b — ¢, phue hop nay lai chuyén cho cytocrom c. Cytocrom c truyén tiép
cho phtic hop cytocrom oxydase va cudi ciing truyén ting e~ mot cho ting phan tir 0, dé tao nén mot
phéan tu H,0.

Viét gon lai ta c6:

NADH — NADH dehydrogenase — Ubiquinon — phirc hgp cytocrom b — ¢; — cytocrom ¢ —
Phirc hop cytocrom oxydase — O,. Day la qua trinh nhan va chuyén dién tr theo mot hudng nhat dinh,
qud trinh nay dién ra déng thoi voi sy dy cia proton (HY) ra khoi long ty thé. Gradient proton dién héa
hoc (hiéu thé do chénh 1éch néng d6 HY), ma chudi hd hép da tao nén dugc su dung dé thanh lap céac
ATP nho phtic hgp protein xuyén mang ATP synthetase.

Cong thirc tém tit nhu sau:

2C;H,0O5 (acid pyruvic) + 6H,0 — 6 CO, + 20 H
4H+20H=24H —24H+ O, ...+ O, = 12H,0

Ning lugng duge giai phéng khoi pyruvat trong ty thé twong duong véi 36 ATP. Cong voi 2 ATP
do phén ly glucose duoc tit ca 1a 38 ATP. D6 1a s6 ATP tong cong do oxy héa mot phan tir glucose
trong té bao.

Biét rang khi hinh thanh mot phan tor ATP can 8 Kcal. Vy cr 38 ATP tao 8Kcal x 38 = 304 Kcal.

Khi mdt phan tr glucose chdy tu do cho 688.000 cal (688Kcal). Vay nang suét sinh hoc ctua mot
phan tur glucose la:

30_4 =449
688

Trong thuc té con bi tiéu hao dudi dang nhiét va chi con dudi 10%.

Qud trinh tong hop ATP tir ADP x4y ra trong ty thé goi 12 su phosphoryl héa oxy héa. Su tdng hop
ty 18 v6i su tidu thu oxy trong té bao. Thiéu oxy thi su tong hop ATP giam.

O vi khuén 4i khi khong c6 ty thé. Cac phtic hop phan tir thuc hién sy hd hap cua té bao nam trong
mang vi khuan.

2.8.1.6. ADN ty thé

Ty thé ciing sinh san kiéu nhan ddi (phan chia) nhu t& bao. Ching c¢6 ADN riéng, c6 ribosom riéng
tuy khong da cho toan b nhu cau vé protein ciia ching. Su phén chia cua ty thé khong theo cling nhip
diéu ctia phan bao cua té bao mang

ty thé.

ADN cua ty thé giéng nhu ADN cua vi khuan, hinh vong c6 mot hodc hai vong trong mot ty thé, tu
do trong long ty thé hodc c¢6 khi bam vao mang ty thé trong.

O ngudi, bd gen cua ty thé rat 6n dinh, c6 chit it da hinh mang tinh chung toc. Va diéu doc ddo nhat
la tuy cling 1a mgt phan tir ADN s¢i kép hinh vong nhu vi khuan nhung diéu khdc 12 ca hai vong don
déu c6 gen ma héa doc 1ap véi nhau. Cac b ba ma héa ¢6 vai chi tiét khong phd bién. Vi du UAG thi
mi hoa tryptophan chtr khong phai 12 md chidm cAu. AGA va AGG thi lai dé chdm ciu chir khéng ma
héa ra arginin.

Phan 16n protein ctia ty thé (khoang 9/10) 1 do nhan té bao phu trich. Ty thé ty ma héa khoang trén
10% protein ctia minh. ADN cua ty thé nguoi dai 16.569 d6i base, chtra céc gen ciia rARN 128 va 168,
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2hai loai tARN, cac phan don vi I, II, III ctia cytochrom oxydase, phan don vi ATPase, cytochrom b
va 8 gen protein khac. Khi c6 dot bién gen trong ty thé ciing gdy nén khuyét tat protein dic biét 1a cdc
enzym lién quan dén ning lugng s& giy nén cac bénh di truyén. Mot sé bénh da duoc phat hién c6 lién
quan dén than kinh va co.

2.8.1.7. Co ché di truyén ciia ADN ty thé: & ngudi, nodn bao c6 rat nhiéu ty thé, tinh tring chi c6 4
cdi (do nhiéu cdi hop lai) quan quanh cb tinh tring, khi thy tinh thi ty thé tinh trung ¢ lai khong vao
noan bao, cé nghia la trong hop tir chi c6 toan 1a ty thé cta nodn bao va moi té bao co thé vé sau déu
mang ty thé ngudn gdc tir me. Va néu c6 bénh do dot bién gen ty thé thi bénh d6 chi do me truyén cho
ma thoi. Tinh trang d6 duoc di truyén theo dong me va phan bd gidng nhau & con trai ciing nhu con géi.

ADN ty thé c6 vai trd chinh trong co ché di truyén dong me nhung ciing ¢6 ngoai 18 nhu ngudi ta da
thdy ¢6 mot loai chan hinh riu (nganh Than mém) vai trd ctia ADN ty thé ciia b va me 12 ngang nhau &
thé hé con.

Do mét té bao chi c6 mot bd phan gen trong nhan ma lai c6 dén hang ngan ty thé cho nén xdc suat
dé ADN ty thé ton tai khi té bao bi hiy hoai (ké ca khi bi d6t chdy), cao hon nhiéu so v6i ADN nhan.
Nguoi ta da van dung chi tiét nay dé xéc dinh c4 thé, cu thé cdc nan nhan bi chét chay tap thé.

2.8.1.8. Tinh chdt mira tir tri ciia ty thé: ngudi ta thiy cdu tric cia ty thé giéng nhu Prokaryota nén
ngudi ta nghi rdng tir xa xua nhimg té bao Prokaryota dd xAm nhdp vao té bao chat cia té bao
Eukaryota, va cong sinh v&i nhau. Mot s6 gen cua ty thé tach dan va sat nhap vao bd gen cua té bao chu.
Ngay nay, ty thé chi con lai mot phén nho sb gen riéng cua minh ma héa cho protein riéng cua minh
theo kiéu doc 1ap mot phan vé phuong dién di truyén. Nguoi ta goi hién twong nay 12 tinh chét nira ty tri
cua ty thé.

2.9. Trung thé

Trung thé c6 & moi té bao dong vt (trir té bao than kinh) c6 & té bao thuc vat bac thap, khong c6 &
té bao Prokaryota va thuc vat bac cao hay n6i mot cach khic c6 & moi loai sinh vat bac cao c6 it nhét
mot giai doan co té bao di dong.

2.9.1. Céu triic trung thé: trung thé bao gém hai trung tir va chit quanh trung tr. Thuong trung thé nim
gan nhan té bao, va doi khi ké véi bd Golgi. & mot s té bao biéu md, trung thé khdng nam canh nhan va
bd Golgi ma ndm mii phia sit mang té bao.
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(©)

Hinh 1.13. M hinh c4u tao trung thé (a)
Hinh hién vi dién t&r cta trung thé (b,c)

Hinh 1.14. Trung thé va thoi vo sac

O hinh hién vi dién tir, mdi trung tir ¢6 hinh nhu mdt mau bt chi dudng kinh khoang 150nm, va dai tir
300 dén 500nm, mot dau kin va mot dau hg. Thuong thi trong 1ong cia mau hinh dng cua trung tir iy c6
chtra dich, trong dich ¢6 nhiéu hat 14m tdm mau dam. Thanh 6ng lam bang 9 tdm protein mdi tim
protein 1a mot cau tric soi doc xép song song: gom 3 dng vi thé xép lién nhau, tren 14t cat ngang thdy c6
ba khoanh tron xép thanh mot hang. Ong vi thé gan tam trung tir nhat goi 1a dng A, hai dng k1a goi la
6ng B va 6ng C. Céc tdm protein khong ndi nhau ma xép cach déu nhau sao cho céc éng A déu nam trén
mot vong tron (hinh cit ngang) va mit tim suon 1am cling mit phang tiép tuyén véi vong tron y mot
gbc bang 300, Ong A cua tim protein nay ndi véi 6ng C tdm protein canh né bang mdt nhém ong
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protein xen k& Nhin trén 14t cit cdc tAm protein xép theo hinh 9 cdnh.
Céu tric 9 tim protein va rudt rong goi la cau tric 9 + 0. Hai trung tir bao gid ciing vudng géc voi
nhau. Thuc vat bac cao khong c6 trung tir nhung van c6 thoi vo sic, khong c6 soi sao.

2.9.2. Sw hinh thanh trung thé

O nhirng té bao ma su phin bao can dén trung thé thi & ky ddu phan bao trudc khi xuat hién thoi vo
sdc thdy xudt hién thém mot trung thé moi bén canh trung thé cii. Méi dau khi bit dau xuét hién thiy
tién than cdc trung tir, tir ngdn dén dai dan ra, cdc 6ng vi thé ciing hién 1d dan ra, kiéu nhu dugc tong
hop dan. Hién tuong trung thé méi sinh ra ngay canh trung thé cii 1am cho ngudi ta tudng nham Ia trung
thé c¢6 ADN riéng nhung khong phai nhu vay. Sau khi da hinh thanh xong trung thé méi di chuyén vé
cuc d6i dién véi cuc té bao ma trung thé cii dang dung. Lién sau d6 12 su xudt hién céc soi vo séc tir khu
vuc quanh trung tir tao thanh mot hé théng soi hinh thoi 12 co s cho su chia doi sd luong cic nhiém sdc
thé lic phan bao. Quanh trung tir ¢6 cic sgi ngén goi 1a soi sao. Thuc vat khong c6 soi sao.

Ngay nay cdc nha té bao hoc goi trung thé 12 trung tdm t6 chirc éng vi thé MTOC (microtubule
organizing centre).

2.9.3. Chikc néng ciia trung thé

O nhitng sinh vat ma té bao c6 trung thé thi trung thé c6 vé nhu rit quan trong trong viéc 1am mdc
thoi vo sic dé dém’béo su chia d6i bd nhiém sic thé ding ) lugng va dﬁng hudng. Song & thuc vat bac
cao noi ma h;lt p{lén thu tinh nho gié da thay cho tinh truing phai boi 161 d€ thu tinh thi khong c6 trung
thé, thoi v0 sac van lam chirc nang mot c4ch chinh xéc.

O dong vat nguyén sinh, trung thé tham gia vao su di dong cua té bao.

2.10. B$ khung xwong té bao (cytoskeleton)

Trong té bao chét, ngoai cdc bao quan codn c6 hé thdng cdc éng vi thé (microtubule) céc soi vi thé
(microfilament) va soi trung gian (intermediate filament: IF) tao nén khung xuong cta té bao.

2.10.1. Cdc ong vi thé

2.10.1.1. Cdu tao

Ciac ong vi thé 1a nhitng dng hinh tru dai dudng kinh trung binh 24nm c6 thanh bén day 5nm va
rong & giita, chiéu dai thay doi c6 khi dai toi vai um, khong phan nhanh. Cac dng vi thé ¢6 thé ¢ dang ty
do phén b trong té bao chét tao nén sao va thoi phan bao. Cic dng vi thé dugc ciu tao tir protein tubulin
o va B; cic protein nay két hop véi nhau tao cic soi protein, cdc soi protein tao thanh éng vi thé. Thanh
ctia dng vi thé thuong c6 13 soi protein (c6 thé thay d6i 9 - 14 soi) trong cu tric soi protein c¢6 trung
tam lién két voi ATP, trung tam lién két v6i céc chit (e ché alcaloid (colchicin, vinblastin...) vi vay khi
diing céc cht colchicin. .. nd e ché su tao thanh thoi phan bao.
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a T 10nm b
@ Hinh 1.15. Hil‘(l|‘)l hién vi dién tt (a, b) va mé hinh cau trac 6ng vi thé (c, d)
2.10.1.2. Chirc nang
Tao nén khung xuong té bao, duy tri hinh dang té bao, duy tri vi tri cdc to chuc khéc trong té bao
chat.
Van tai ndi bao: cac bao quan, cic hat sdc to... di chuyén trong té bao chat 1a nho hoat dong cua
ong vi the.
Tham gia sy van dong, sy biét héa té bao. Nhiéu té bao biét héa c6 hihh dang nhét dinh ma hinh
dang d6 dugc duy tri nho sy sap xEp cua cac h¢ thong ong vi thé.
Céc 6ng vi thé c¢6 thé 1ap thanh ciu tric 6n dinh nhu trung tir, ¢6 vai trd quan trong trong phén bao
gidm nhiém, nguyén nhiém. 8
Ong vi thé con 1a nhitng thanh phan ciu tao nén 16ng roi va nhitng yéu t6 van dong cia cu tric
l6ng, roi.
Trong té bao chit c6 nhiéu dng vi thé. Khi xir Iy bang colchicin thi dng vi thé bi bién mat, té bao tro
nén tron, da giéc.
2.10.2. Cdc sgi vi thé

GOm c6 so1i vi thé actin, soi vi thé myozin
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2.10.2.1. Soi vi thé actin: dugc cu tao chinh boi protein actin. C6 hai dang actin: actin G va actin F.
Actin G hinh ciu; actin F hinh soi dugc tao thanh do su trung hop céc actin G tao nén.

MB&i soi vi thé actin gdm hai chudi do nhiéu phan tir actin xodn nhau, soi xodn kép c6 dudng kinh
gan bang 8nm budc xoan dai 72nm.

Su tao nén sogi actin F la qué trinh thuan nghich. Sy hinh thanh sgi actin dugc diéu chinh tai nhirng
noi, nhitng ldc té bao can; soi vi thé actin ¢6 vai trd nang do, ¢ dinh mang sinh chét. Soi vi thé cling la
thanh phan tao nén khung xuwong té bao.

2.10.2.2. Soi vi thé myozin: la cac soi vi thé dugc céu tao tir protein myozin. Phan tir ¢6 6 canh, 6
mach polypeptid: 2 mach ning, 2 d6i mach nhe, cic soi myozin phin b trong té bao chat thuong ngin,
trong soi co thudong c¢6 chidu dai 16n ¢6 thé dat 1,5 micromet.

Céc soi vi thé myozin khong chi c6 trong té bao co ma cdn cé trong cdc té bao khic. Cic soi
myozin lién két v6i cdc soi actin dam bao tinh van dong cua té bao.

2.10.3. Soi trung gian

Kich thudc x4p xi 10 nm, day hon soi vi thé, nhé hon 6ng vi thé. Chiing duoc ciu tao boi nhiéu loai
protein khéc nhau. Soi trung gian chtra keratin thiy trong t& bao biéu mé. Soi trung gian ciu tao nén soi
than kinh ¢6 protein loai NF - L; NF - M; NF - H; (Neurofilament protein (NF), loai L; M; H). Céc so1
trung gian c6 protein lamin: lamin A, lamin B, lamin C, tao nén lamina cia mang nhan thiy trong céc
loai té bao.

L 1]

‘ Hinh 1.17. M6 hinh‘céu trl'{c soi trgng g!an ‘

Céc soi trung gian déu c6 cau tao phuc tap, gom nhicu sgi xép xoan nhau theo nhiéu bac.

Chtrc ning: gép phan tao nén khung xwong té bao
2.11. Khong bao

Néu 14y tiéu chuan 12 mot cau trdc trong té bao chat duoc gidi han bang mang sinh chét ndi bao thi
c6 thé coi khong bao nhu mot bao quan.

O mot sb dong vat don bao, khong bao 1a bao quan thyc su, vi du khong bao tiéu héa, khong bao
Bai tiét, dicu ti€t nudc cho té bao. & thuc vat, khong bao chira chat dy trir, néi chung ching déu chtra
day dich.
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2.12. Céc thé vui

Thé vii ¢6 trong té bao chat, nhung khong dugc bao boc bdi mang, trir trudng hop chiing duge chira
trong khong bao.

Thé viii hay gip ¢ t& bao dong vat 1a cdc phdn tir glycogen, mot loai dudng du trit ¢6 nhiéu trong té
bao gan, co. & con vat c6 ché dd an tot, glycogen cé thé 1€n tdi 10% trong luong khd cua gan.

Té bao mdé m& chira nhitng giot 16n cdc triacylglycerol, 12 mot dang du trit cta acid béo.

O té bao thuc vat hay gap tinh bdt, duong du trir cta té bao. Cdc chit du trix nay khi duoc chuyén
hoéa sé cho ATP.

Ngoai ra con chtra nhi€u enzym, cdc phtirc hgp multienzym 16n, xtc tic cidc phan tng chuyén hoa
trong t€ bao chat.

TU LUQONG GIA
. Trinh bay céu tric, chirc ning protein mang té bao.
. Trinh bay céu trdc, chirc nang lipid mang té bao.
. Trinh bay cau tric, chtc ning carbohydrat mang té bao. Néu su hinh thanh mang té bao.

. Trinh bay chiric ndng cua mang té bao.

1

2

3

4

5. Trinh bay céu tric, thanh phan héa hoc cta ribosom.

6. Trinh bay céu tric, thanh phan héa hoc va chiic ning cta ludi ndi sinh chét c6 hat.
7. Trinh bay cAu tric thanh phﬁn héa hoc va chiic nang cua ludi ndi sinh chat nhin.
8. Trinh bay cAu tric bo Golgi - Su phan cuc va thanh phﬁn héa hoc cua bo Golgi.
9. Trinh bay chtrc nang ctua b Golgi va sy hinh thanh b Golgi.

10. Trinh bay c4u triic va thanh phin héa hoc cua tiéu thé.

11. Trinh bay su hinh thanh tiéu thé va qué trinh hoat dong cta tiéu thé.

12. Trinh bay cAu tric va thanh phan héa hoc cua ty thé; ADN ty thé (co ché di truyén ADN ty thé
va tinh chat nura ty tri cia ty thé).

13. Trinh bay chiic ning cia ty thé.

14. Trinh bay ciu tric, sy hinh thanh va chtc ning cua trung thé.

15. Trinh bay cu triic, va chirc ning cta éng vi thé.

16. Trinh bay cau tric va chirc nang cua sgi vi thé va soi trung gian.

Bai 3
CAU TRUC VA CHUC NANG CAC THANH PHAN CUA
NHAN TE BAO EUKARYOTA
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MUC TIEU

Trinh bay dwoc cdu triic va chiec nang cdc thanh phan chinh cua nhan té bao.

1. HINH DANG

Nhan té bao c6 nhiéu dang khic nhau. Théng thuong cé dang hinh ciu trong té bao biéu md hinh
khdi, hinh da gidc hodc hinh thudn dai trong té bao co tron, hinh dia trong té bao biéu mé lat. N6i chung,
hinh dang ctia nhan thuong phu thudc vao hinh dang té bao, nhung d6i khi ciing ¢6 hinh dang khic voi
hinh dang té bao. Vi du: té bao bach ciu hat ¢6 nhan hinh chuy va chia nhanh, té bao tuyén to ciia tam
hinh khi vudng c¢6 nhan hinh phéan nhanh.

Hinh dang ciia nhan c6 thé thay doi theo tudi cua té bao va lién quan dén hoat dong cia té bao.
Nhiing té bao hoat dong manh nhan tréd nén 16n hon va c6 dang chia nhanh hoac chia thuy.

2. KICH THUOC

Kich thudc ctia nhan thay d6i tiy theo timg loai té bao. Nhimng té bao nhay cua tuyén nudc bot,
nhan c6 kich thudc rat nho. Trong khi d6 nhitng té bao nhidu cyuc ¢ stmg trude cua tiy hodc té bao hinh
thap c6 nhan dac biét 16n.

Mdi kiéu té bao c6 mot ty 1& kich thudc nhat dinh giita nhan va t& bao chat. Sy thay ddi ty 1 nay
dan t6i su phan bao hay hiy hoai té bao.
3.SO LUQONG

MBJi té bao thong thudng c6 mot nhin, déi khi c6 nhiéu hon, vi du: té bao gan c6 hai nhan (chiém ty
1¢ 15% tong sb té bao gan).

C6 nhitng té bao da nhan vdi cdc tén goi 1a cong bao hay hop bao tuy thudc vao céch thic hinh
thanh.

Cong bao 12 hién tugng c6 su phin chia nhan nhung khong chia té bao chat.

Hop bao sinh ra do hop nhét nhiéu té bao thanh mot khéi chung (vi du: nhitng té€ bao huy xuong do
hop nhit ctia nhiéu té bao tao xuong).

Té bao hdng cau trong mdu ngoai vi & dong vat c6 vi khong c6 nhan.

4. CAU TRUC CUA NHAN TE BAO

Cac thanh phén chinh ctia nhan té bao 1a: mang nhan, dich nhan, nhiém sic thé va hach nhan.

Duéi kinh hién vi dién tir cho thdy mang nhin duoc cdu tao boi hai mang dong tim gdm mang nhin
ngoai va mang nhén trong.

4.1. Mang nhan ngoai

La mot mang sinh chat noi bao kiéu nhu mang ludi ndi sinh chét ¢ hat. V& thanh phan héa hoc thi
lai giéng véi mang ludi nodi sinh chat nhin nghia 1a cholesterol chiém 10%. Thanh phan lipid va céc
thanh phan lipid khdc gan gidng nhu ludi ndi sinh chat nhin. Mang nhin ngoai ¢ thé dugc coi nhu mot
vung ddc biét cua mang ludi ndi cht, cling nhu mang cua ludi ndi sinh chit ¢c6 hat 1a trén bé mat cua
mang nhin ngoai rai rdc ¢ cdc hat ribosom bam vao. Nhimg protein duoc tong hop trén nhitng hat
ribosom nay duoc van chuyén vao trong khoang quanh nhén hodc di vao trong long cua ludi ndi chat.
Mang nhén ngoai ndi lién v6i mang ludi ndi sinh chét.
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Vé chtic nang, n6 phu trach viéc tdi tao mang nhén, tham gia tong hgp mang ludi ndi sinh chat va
cic mang ndi bao khac ké ca mang t€ bao cung vdi ludi ndi sinh chat. Cach tao mang cua né 1a gui té1
noi can nhitng manh mang méi tam thoi cudn lai thanh cdc tdi hinh cau giong nhu céc tdi van tai noi
bao.

4.2. Khoiang quanh nhan

Giira hai 16p mang nhan ngoai va mang nhan trong 14 khoang quanh nhan, bé day khong déu tir 10 -
15nm. Khoang nay thong véi ludi noi sinh cht c6 hat va thong ra ngoai té bao. Vat chét bén trong di
chuyén theo hai chiéu giita khoang quanh nhan.

4.3. Mang nhén trong

Mang nhan trong gom hai phan, phin mang sinh chét gibng mang sinh chat ciia mang nhan ngoai,
mat phia trong cua mang nhan dugc 16t boi lamina. Lamina 1a mgt mang ludi protein day tir 10 - 20nm,
bao gdm nhitng 16 mit cdo vudng do nhitng soi trung gian tao thanh. & dong vat c6 vi, lamina duogc tao
thanh tir ba loaiprotein FI (Intermediate Filaments) duoc biét dudi céi tén 1a laminin A, B va C. Céc
laminin dugc cdu tao thanh hai phan: phan hinh que va hai dau hinh ciu ¢ mét dau mit cua chiing.
Lamina 14t & phia trong mang nhan nhung van dé chira cdc 156 mang nhan lai.

Mang
wirg | fhin tog
o mang Iwdi ndi chat
nhan nhan ng 0

lamina nhan
quanh nhan ppic hop 16

mang nhan
A. Hinh hién vi dién tir cla nhan té bao B. So dd mang kép cua nhén té bao

Hinh 1.18. Hinh hién vi dién tir (A) va so dd mang kép (B) cua nhan té bao
va lwéi ndi sinh chéat c6 hat

Lamina c6 tdc dung nhu gid d& cho mang nhan dong thoi 1a noi bam cia cdc soi chromatin ¢ viing
ngoai vi cua nhan.
4.4. L6 mang nhan

Mang nhan cia tt ca Eukaryota tir nAm dén loai nguoi déu c6 18. S6 lugng 16 mang nhan thay doi
tity theo timg loai té bao.

Vi du: hdng ciu chim ¢6 khoang 4 - 6 18/um?, & dong vat c6 vi mdi té bao c6 tir 3000 dén 4000 15
mang nhan, khoang 11 16/um?.
M&i 16 duoc gin trong mét cau tric kich thude 16n theo hinh dia tao nén phuc hop cua 16 mang
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nhan c6 trong lugng phan tir 16n. Thanh phirc hop cua 16 mang nhan duoc hinh thanh do nbi lién
mang nhin ngoai v mang nhin trong. Mdi phtrc hop 16 duoc ciu tao béi mot nhém hat protein kich
thudc 16n hinh thanh tim canh, gdm 3 vong hat dwoc dinh trén thanh phirc hop cua 16 mang nhén va c6
hinh chiéu triing nhau.

L6 duoc dinh vi & trung tAm ctia mdi phic hop 16 mang nhan 14 mot céi kénh c6 nudc va nhd cdi
kénh nay, nhitng phan tir hoa tan trong nudc duge di chuyén qua lai giita nhan va té bao chit. L) c¢6
duong kinh 9 nm va chiéu dai 15 nm, 16 ndy thudng xuyén bi tic do mot hat trung tim 16n, hat trung tim
duogc hinh thanh tir hat ribosom méi duoc tong hop hodc nhitng phén tir khac chiém giit trong long dng.
Céc chat c6 kich thudc 16n qua lai mang phai c6 sy tham gia ctia cc protein xung quanh 16 d¢é mé rong
kich thuéc cua 16.

Mot $6 Iugng 16n protein duoc téng hop & té bao chat duoc van chuyén qua mang nhan tham gia
vao su nhan doi, phién ma, chu tao ribosom ¢ bén trong nhan. Phan tt mARN, tARN va cac phan don vi
ctia ribosom duoc hinh thanh trong nhan phai duoc chuyén qua mang nhén theo chiéu nguoc lai. Mot sb
thanh phan SnARN (Small nuclear ARN) di chuyén theo hai chiéu, ching dugc tong hop trong nhan va
két hop tao thanh nhitng phan tir RNP (Ribo nucleoprotein) & té bao chat va sau d6 lai duoc gui trd lai
nhan dé thuc hién chic nang thuan thuc mARN. T4t ca moi su qua lai nay déu duoc thuc hién qua 15
mang nhan.

Phirc hep 16 mang nhin
He——100nm =

Mang nhan
Nhibng hat cia ngoai ¢
o mang nhan
| B

% : ? Mang Nhirng hat  lamina nhdn Hat trung tim
=""nhin trong ciia phirc hop cua phirc hop

Hat trung tam 14 mang nhan I& mang nhan
A. Hinh céat theo chiéu thang dirng

B. Sor dd mot viing cia mang nhan

Hinh 1.19. So d6 phirc hop 16 mang nhan
4.5. Dich nhan

Dich nhan chira nguyén liéu va nhiéu loai protein tham gia vio moi chtic ning dic biét, bao gdm
céc loai histon, ADN polymerase, ARN polymerase, cdc protein diéu chinh gen va cdc enzym thuan thyc
ARN. Gan day nguoi ta phat hién dugc sy ¢ mat ciia mot h¢ théng cdc soi protein cic loai trong s6 do
¢6 actin, hé thong nay duoc goi 1a khung xuong ctia nhan. Mot s bo phan ctia khung xwong thi neo voi
lamina, s6 khéc c6 thé lién két véi cdc viing nhét dinh ciia chromatin. C6 thé khung xuong nay ciing véi
lamina tao thanh mot phtic hop ¢6 chiic ning diéu chinh sy biéu hién ctia gen va chuyén cédc ARN ra té
bao chét. Phirc hop diéu chinh nay c6 thé c6 lién hé chiic ning v6i khung xuong cua té bao chat va ca
v6i mang té bao.

4.6. Nhiém sic thé
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Céc nhiém sic thé ciia Eukaryota ¢6 cau tric phirc tap dugc coi 1a noi tap trung thong tin di truyén
ctia té bao va co thé sinh vat. N6 chi ton tai v& hinh thai dudi kinh hién vi quang hoc trong thoi ky phén
bao tir cudi ky ddu dén dau ky cubi.

S6 luwong nhiém sic thé: té bao sinh dudng Eukaryota c6 2n nhiém sic thé, méi bo gdm n nhiém sic
thé khéc nhau. S5 n 1a hing dinh trong cting mot loai nhung khéc nhau & nhiing loai khéc nhau.

& ngudi, trong mdi té bao ¢6 2n = 46 bao gdm 23 cdp nhiém sic thé (22 cip nhiém sic thé thuong
va mot cip nhiém sic thé gidi tinh). & nam gidi cap nhiém sic thé gidi tinh 1a XY va & nit gidi cdp
nhiém séc thé gidi tinh 1a XX.

4.6.1. Céu triic vi thé ciia nhiém sdc thé
Hinh dang vi thé ctia nhiém séc thé 12 hinh dang dugc quan sit & kinh hién vi quang hoc.

Nhiém sdc thé

ki gil
V& tinh
U_ _ F:ﬁ"i" — L) Hhanh ngén 'U__Phﬁn Ving Bin cia
n n-—Hhénhlﬁi () &n nhi b s8¢ thé Tan dong
Tam Tam gén En Nhifng @na v
— B . —_— F— e Umg angvi

il il i thé tim ding

Chromatid

A Hinh dang nhiém sac thé ky gilka cla nguwdi L ]
B. S0.dd nhiém sdc thé ky gifa cia ngud

Hinh 1.20. Vi tri tam cGa nhiém sac thé ky giira (A)
va so d6 nhiém sac thé ky gitra cia ngwoi (B)

O gian ky: trong nhdn cho thiy cdc hat bat mau phdm nhudém nhan hinh 14m tdm goi 12 hat nhidm
sc, kich thude cua cdc hat 16n hon goi la khdi nhiém séc. Quan sat théy cac soi dai va manh goi la soi
nhiém sic va chang chit nhu mang ludi goi 1a udi nhidm sic.

O ky giita: nhiém sic thé co ngan nhat, rd nhit sau khi nhuém mau va quan sét dugce dudi kinh hién
vi quang hoc. Mdi nhiém séc thé (dang kép) gébm hai chromatid dugc lién két véi nhau & phan eo so cip
- phan tim (centromere).

Phan tAm chia nhiém sic thé thanh hai nhdnh: nhanh ngan (ky hiéu I p) va nhdnh dai (ky hiéu 1a q).

O ngudi, nhiém sic thé c6 cdc dang sau: khi p = q goi 14 nhiém séic thé tdm giira; khi p < q goi 12
nhiém séc thé tdm 1éch; khi p = o (p rat ngin khong ddng ké) goi 1a nhiém séc thé tim dau.

Phan cudi ctia mdi chromatid mang tén dau mut (telomere).

Déi khi ndi tiép v6i nhdnh ngin (p) ctia nhidm séic thé tim dau c6 thém cdc ndm hinh cdu nho goi 1a
v¢ tinh (ky hiu 1a S: Satellite).

Ngoai ra céc nhiém sic thé dang kép con c6 mdt by phan goi 1a tAim dong (kinetochore), mdt cAu
trdc ba 16p hinh 1ong méang ngan 6m ldy phan tAm va tir hai bén tam dong xuat hién soi thoi vo sic nbi
lién v&i soi thoi vo séc tir trung thé lic phan bao.

4.6.2. Cdu tric siéu vi thé cua nhiem sac thé
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Khi phan huy histon va lam tiéu ADN bang ADNase dd cho phép quan sit duoc khung xwong cua
nhiém sic thé. Kiém tra dudi kinh hién vi dién tir khung xuong nay c¢6 hinh dang giéng nhu hinh dang
ctia nhiém sic thé o ky gitta. Paulson va Laemmli (1977) dé cho thay rang khung xwong nay dugc ciu
tao boi hai protein khung. Céc protein nay khdi luong phén tir rat cao (180 KDa) duoc lién két v6i nhau
nhd nhitng ion Cu & ndng do rat thap (10° M).

MhiFng vang
sgi ADM T

Iwdi protein -5

A CHutric cia nhiém sac thé & ky gila quan sat B, Cau troc soi ADM va sy lién két ciand
dwrdi kinh hién vi dién ti¥ sau khi tiéu hiy histon voi khung xwrong nhigm sac the

Hinh 1.21. Nhiém séac thé dwéi kinh hién vi dién to

Kiém tra nhiém sic thé dudi kinh hién vi dién ttr sau khi tiéu hity histon dé cho thdy ciu tric chung
cta nhiém sic thé. Phﬁn td ADN }ién tuc trong mdi chromatid tir Q,S - 2,5.10% cip base va tao thanh
nhiing vong cé chiéu dai tr 10 dén 90 kb, cidc vong nay dugc tiép xuc véi protein khung xuong cua
nhiém sic thé, ADN ciia nhitng vong niy ciing véi cic histon tham gia ciu tao thanh nucleosom nhu
nhitng s¢i chromatin & gian ky.

4.6.2.1. Cdu tric cia soti chromatin

Soi chromatin khi 1am dudi t6i da va quan st dudi kinh hién vi dién tir cho thiy soi c6 dang mot
chudi hat, xép déu dan theo chiéu dai cua mot soi manh. Mbi hat 13 nucleosom cé phﬁn 161 gém 8 phan
tir histon, xung quanh dugc cudn boi ADN soi kép; ndi giita cdc nucleosom 12 doan ngin ctia ADN ty
do. Puodng kinh cta chudi hat bang khoang 10nm, dang cudn xoin cap thap nhét tao thanh mot soi c6
duong kinh bang 30 nm. Soi chromatin lai xoan tiép & cdp cao hon, cdu tric niy cho thiy nhiém sic thé
khi nhin duéi kinh hién vi dién tir khong gian ba chiéu bén ngoai ¢ cdc mui goi 1a mui vi thé chromatin
(microconvules) bim xung quanh khung xwong ctia nhiém séc thé.

4.6.2.2. Thanh phan héa hoc ciia sgi chromatin

Soi chromatin bao gdbm phan 16n 13 ADN, cic protein histon chiém mot s6 lwong 16n va lién két
thudng xuyén véi ADN. Céc protein HMG (High Mobility Group) ciing chiém da s6 nhung khong lién
két thuong xuyén véi ADN. Mot s loai protein chiém phan thiéu sé va chiic ning ciing chua duoc biét
13, d6 1a cdc protein enzym, protein cdu tric, protein diéu chinh va protein tuong tic véi protein.
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Céc histon 13 nhitng protein c¢6 khdi luong twong ddi nho (11 - 28 KDa) véi mot ty 18 rat 16n acid
amin tich di¢én duong (Lyzin va Arginin), dugc tap trung nhiéu nhét & trong nhan va cé tinh chét kiém
(pH > 10). Nam loai histon da duoc tim théy & tat ca Eukaryota dugc chia thanh hai nhém chinh: cac
histon nucleosom va histon H1.

Cé4c histon nucleosom la nhiing protein nho (tr 102 dén 135 acid amin) gém 4 loai histon dugc goi
la H2A, H2B, H3 va H4, céc histon nay c6 tinh bao thu, trong d6 H3 va H4 c6 tinh bao tha hon.

4.6.2.3. Nucleosom

Madi nucleosom bao gdm tdm histon ¢6 cau triic hinh dia day hai mat 161, dwdng kinh 11nm bao gom
8 phan tu histon: 2H2A, 2H2B, 2H3 va 2H4. Bén ngoai dugc cudn bsi mot doan ADN dai 146 cap
nucleotid. Mdi tuong tic gitta ADN va histon chi yéu dwoc thuc hién bsi H3 va H4. Giita cdc
nucleosom duge cdch nhau béi mot doan ADN, ma chiéu dai c6 thé thay ddi tir 0 dén 80 cap nucleotid.
Trung binh tit ca cdc nucleosom duoc ldp lai vio khoang 200 cip. Nhu vy mot gen cua Eukaryota
khoang 10000 cdp nucleotid s& lién két véi 50 nucleosom va mdi té bao ngudi c6 6 x 10° cip nucleotid
va chtra khoang 3 x 107 nucleosom.

Histon H1 1a protein 16n hon (n6 chira khoang 220 acid amin) va c6 tinh bao thu it hon so véi histon
nucleosom. Histon HI khong tham gia ciu tao nucleosom, né dinh & bén ngoai nucleosom bang céch
lién két hai nucleosom lién nhau, tham gia vao viéc két dac soi1 chromatin.

O Eukaryota, phtic hop protein dugc hinh thanh béi hai nhém: cdc histon va protein khong histon
cliing v6i ADN cua té bao Eukaryota duoc goi 12 chromatin.

Histon Hlo 12 mot protein duy nhat tim thiy trong té bao khi té bao nghi, khong phan bao. N6 thé
hién tinh chat quan trong la khi khong c6 n6 thi t€ bao phan chia. Khi t€ bao ngung phan chia ty nhién
hoic do tdc nhan 1am ngimg phan bao thi H1° xuat hién dong thoi giam sé lugng histon H1.

4.6.2.4. Mot s6 protein chiém so lwong lom

Trong s6 nhiing protein nay, protein HMG dugc dic biét quan tim, chiing c¢6 & tat ca cic co quan va
& tit ca Eukaryota. Céc loai protein chiém mot sé lwong 16n khoang 106 ban sao trong nhan. C6 4 loai
chinh: HMG1, HMG2, HMG14 va HMG17. Gen protein HMG14 va 17 da dugc clon héa ¢ nguoi, moi
gen nay c6 tir 20 dén 50 ban sao trong b gen va cdc gen ndy ciing khdng c6 intron nhu gen cua histon.
Tuy nhién vi tri gen trén nhidém sic thé khong duoc xdc dinh r6. HMG1 va HMG2 c6 khéi lwong phan ti
nang hon (28000 - 30000 Da), su c6 mat cua ching va ty I¢ tuy thudc vao trang thai cua té bao, trong
gian ky cdc protein nay chil yéu & trong té bao chit, ching di chuyén vao trong nhin & pha S cia chu ky
té bao, né déng vai trd trong sy nhan do6i va phién ma. HMG14 va HMG17 c6 khéi luong phan tir nhe
hon (12000 - 14000 Da) n6 ludn ludén ¢ trong nhan, c6 vai tro lién két céc nucleosom. Mdi nucleosom
¢6 hai vi tri bam cho cédc protein HMG.

4.6.2.5.Cdc loai protein chiém sé lwong it va chuwa dwoc biét ro

Bén canh cic loai protein chiém da s6 (histon, HMG), chromatin chira hang trim protein sb lugng
it. Trong s6 d6 c6 protein 12 enzym, protein lién két véi ADN, déng vai trd trong su biéu hién ctia gen va
nhiing protein hoat dong trén protein khéc. Cdc protein nay chiém ty 18 rat it (vai ban sao trong mdi té
bao).

4.6.2.6. Sy hinh thanh soi chromatin

Soi chromatin hinh thanh trong pha S ctia su phan bao. Phan 16n histon dugc tong hop trong pha S
tir t& bao chét di ngay vao nhan dé ciing véi ADN méi tao nén soi chromatin. Khi khung xwong nhiém
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sdc thé hinh thanh, soi chromatin xoén lai theo nhiéu cép (va ludn ludn chi xodn véi riéng minh) dé
cudi cling tao nén nhitng hinh mdi xoan (mui vi thé chromatin) quanh 16i khung protein.

4.6.2.7. Di nhiém sdc va nhiém sdc thuc

Dj nhiém sic (Heterochromatin) chiém 80% ADN ctia nhan. N6 12 nhitng doan nhiém séc thé van
con két dic sau khi phan bao, do vay doan ADN khong hoat dong, khong phién ma, né chira rat it ARN
va rat giau histon H1.

O nguoi di nhiém sdc clu tric (Heterochromatin constitutive) duoc khu trd & phﬁn tam cta moi
nhiém sic thé. Phan 16n nhitng viing di nhiém sic ciu tric chira nhitng doan ADN lip lai twong ddi don
gian (ADN satellite) va nhitng doan ADN ldp lai nay khong phién ma.

Dj nhiém sic ngdu nhién (Heterochromatin facultative) d6 1a nhitng viing khdc ctia ADN két dic
ngau nhién trong gian ky. Nhing doan ADN nay khong c6 nhirng doan ADN lip lai don gian va ciing
khong phién ma. S6 luong nhitng doan di nhiém sic ngdu nhién thay d6i rat nhiéu tuy thudc vao timg
loai té bao.

Nhiém séc thuc (Euchromatin) dugc hinh thanh do doan ADN khong 1dp lai, 1a noi xdy ra sy phién
mi mARN va tARN (c6 hoat dong di truyén).

Mdi mét nhiém sic thé duoc ciu tao béi mot phéan tr ADN. Thong tin di truyén dugc bdo quan
trong cic nhiém sic thé ciia mot co thé tao thénh bd gen. BO gen cua vi khuan E.coli chtra 4,7 x 10° cip

nucleotid trong mot phan tr ADN (1 nhiém sac the) Tréi lai bo gen cua nguoi chira khoang 3 x 10° cap
nucleotid trong 24 nhiém sic thé (22 nhiém séc thé thudng va 2 nhiém sic thé gi6i tinh khac nhau) va

duoc ciu tao nén 24 loai phan t ADN.

Trong co thé ludng bdi (2n) ¢6 hai ban sao ctia mdi loai nhiém sdc thé, mot ban sao dugce di truyén
tr nguoi me va mot ban sao dugc di truyén tir nguodi bo. Mot t€ bao ngudi chira tong s6 46 NST va
khoang 6 x 10° cip nucleotid.

4.7. Hach nhan

Quan sat dudi KHV quang hoc, hach nhan ¢6 kich thudc 16n va c6 dang hinh cau, d6 12 mot cau
trdc rd nhit cua nhan té bao, khdng c6 trong lic phan bao. Dudi kinh hién vi dién tir, khac véi nhing
bao quan trong té bao chat, hach nhin khéng duoc gidi han béi mang. Kich thudce thay doi rit nhiéu thy
thudc vao tung loai té bao va tuy thudc vao hoat dong cua té bao. Hinh anh dién hinh cta hach nhan
dudi KHV dién tir ¢6 thé quan sit dugc ba ving riéng biét.

- Ving soi it két ddc, né chita ADN khong hoat dong phién ma.

- Ving soi két dic, né chira nhirng phan tir ARN duoc hinh thanh trong qué trinh phién ma.

- Ving hat bao gdm nhirng phan tir tir ribosom tién than dén ribosom trudng thanh.

Hinh ddng bén ngoai ctia hach nhén thay d6i dang ké trong chu ky té bao. Khi té bao chuin bi phan
bao thi kich thudc cta hach nhén bit dau giam dan, roi bién mat khi nhiém séic thé & vao ky gifra va su
téng hop ARN bj dirng lai. Khi su tong hop ARN ribosom lai bt ddu & cudi qud trinh phin bao (¢ giai
doan ky cudi) hach nhén lai xuat hién rat nho khu trd trén cdc nhidm sic thé twong ng voi nhitng gen
ARN ribosom.

O ngudi, cdc gen ctia ARN ribosom dugc dinh vi & gan dau mit cua 5 NST khdc nhau bao gém
NST s6 13, 14, 15, 21 va 22. (c6 nghia 1a trén 10 NST ciia mét té bao ludng bdi) twong tmg vai 10 hach
nhan nhoé dugc hinh thanh. Sau khi phan bao kich thudc cia ching ting 1én va hop lai dé hinh thanh chi
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c6 mét hach nhan 1én dién hinh & gian ky goi la vling td6 chic hach nhan (NOR — Nuclear
Organization Region) chiing chuyén chtra cdc gen tong hop nén rARN cho ribosom (& ngudi con ¢ mot
gen 5S téng hop rARN 58S nam & phén cudi nhanh dai nhiém sic thé sé mot, khong tap trung tai hach
nhan) va ciing tai hach nhan cdc protein tir té bao chit di vao gip cdc rARN mdi tao, ghép lai véi nhau
dé tao nén cac phan don vi nho va 16n ciia ribosom. Céc don vi ribosom nay di qua 156 mang nhan dé ra
te bao chat.

5. CHU'C NANG CHUNG CUA NHAN TE BAO
Nhan té bao chira dung vét liéu thong tin di truyén quyét dinh tinh di truyén caa té bao va co thé:
- Can thiét d6i véi su séng cua té bao.
- Mang toan bo théng tin di truyén dudi dang ADN (trir thong tin trong ADN ty thé).
- Bao ton thong tin nay nho kha ning nhan déi ADN.
- Phu trach téng hop mARN, tARN va rARN, chuyén ching ra té bao chét va tai d6 thyc hién qua
trinh sinh tong hop protein.

TU LUQNG GIA

1. Trinh bay ciu triic va chirc ning ciia mang nhan.
2. MO ta cu tric cta 16 mang nhan.

3. Trinh bay cu tric vi thé ctia nhiém séc thé.

4. Trinh bay cAu tric siéu vi thé cta nhidm sic thé.
5. Trinh bay cu tric va chiic ning cta hach nhén.

6. Trinh bay chtrc nang chung ctia nhan té bao.

Bai 4
SU VAN CHUYEN VAT CHAT QUA MANG TE BAO

MUC TIEU
1. Trinh bay dwoc dac diém, diéu kién va néu vi du vé cdc hién twong van chuyén thu dong, van
chuyén c6 trung gian va vin chuyén chii déng.

2. Mo ta dwoc cdc hién twong: dm bao, noi thuc bao, thuc bao va ngoai tiét bao.

1. VAN CHUYEN THAM
Bao gdm van chuyén thu dong, van chuyén c6 trung gian va van chuyén chi dong.
1.1. Van chuyén thu dong

Con goi 12 khuyéch tan don thuan. Mot sd vat chit ¢6 phan tir nho hoa tan trong nude, hoa vao 16p
lipid kép ctia mang, di qua né rdi hoa véi dung dich nuéc ¢ phia bén kia mang. Qud trinh nay c6 rat it sy
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dac hi€u. Vi du: ethanol, uré, glycerol, O2 va CO2
1.1.1. Piic diém ciia vin chuyén thu dong

Chét van chuyén khong bi bién d6i héa hoc.

Chat van chuyén khong két hop voi mot chat khac.

Van chuyén khong can ning luong.

Phu thudc vao gradient ndng do hay dién thé (bén cao chuyén sang bén thap).

Van chuyén theo hai chiéu, cin bang giita trong va ngoai té bao.
1.1.2. Piéu kién anh hwéng dén sw khuyéch tdn

- D0 16n ctia chat van chuyén: chit cang 16n cang khé véan chuyén.

Vi du: 0, (32 dalton); CO, (40 dalton), ethanol (46 dalton) va uré (60 dalton) qua mang nhanh,
glycerol (92 dalton) qua mang cham va glucose (180 dalton) rat khé qua mang.

- Do hoa tan cua chat trong lipid (cang d& hoa tan cang d& qua). Vi du: alcol, aldehyd, aceton,
glycerol, cdc thuoc gay mé ...

- Gradient ndng do:

+ Moi trudng nhugc truong: ndng do chit hoa tan trong moi trudng thip hon trong té bao: té bao
dong vat trong do6 s€ bi truong bao roi tan bao.

+ MOi truong wu truong: ndng do chit hoa tan trong moi trudng cao hon trong té bao: té bao dong
vat trong do s€ bi teo bao, néu la thyc vat s€ bi co nguyén sinh.

+ Mbi truong dang truong: ndng do chat hoa tan ¢ hai phia ctia mang bang nhau, méi trudng nay
con goi la moi trudng sinh 1y thich hgp voi sy song cua t€ bao. Nong do chat doi véi moi loai t€ bao
dong vat va thuc vat c6 khac nhau.

- Phuy thudc vao tinh ion héa cia phan tu: ion hoa tri 1 dé qua hon ion héa tri 2, ion bi bao thém
H,O tro nén to va kho qua.

- Nhiét d6 ting vira phai thi kich thich sy thAm qua mang (khi ting 100C thi tinh thim ting chimg
1,4 14n).

- Nhu ciu hoat dong ciing 1am ting tinh thAm: khi co hoat dong thi glucose va acid amin di vao,
khi co dudi thi khong.

- Phu thudc vao tic dong tuong hd cua céc chat: Ca?* lién két voi nude thi giam thAm. Glycerin
khi c6 thudc mé thi tang tham.
1.2. Van chuyén cé trung gian

Loai van chuyén nay van goi la van chuyén thu dong nhung c6 nhd mot protein xuyén mang trg
gitip cho di qua. N6i mot cdch chit ché thi loai nay da c6 tinh chat chi dong mot phan, c6 thé coi van
chuyén trung gian 1a loai van chuyén chuyén tiép giita thu dong va chi dong.
1.2.1. Pic diém

- Phai c6 mét protein mang tiép nhan va 1am van tai vién.

- Khéng can ning lugng cua té bao.

- Ciing theo gradient ndng do.

file://C:\Windows\Temp\gwpmgenthh\Chapter1.htm 30/09/2009



Page 45 of 61

- Suvan chuyén theo hai chiéu (thuan nghich).
1.2.2. Vidu
- Van chuyén glucose qua mang hong cau:

Van tai vién 12 mot protein xuyén mang goi 1a glucose permease (chiém 2% tong protein mang
héng cu). D — glucose (vi cidc duong don cua sinh vat déu 1a quay phai “D” trir m0t vai ngoai 1¢) lién
két tam thoi véi permease. Permease bién dang va day glucose vio hong cau. L — glucose (L: quay tréi)
khong vao dugc. Nang lwong diing cho van chuyén khong phai 12 cia té bao ma 1a tir gradient héa hoc
cia glucose. Sy van chuyén glucose 12 hai chiéu nhung vi khi glucose vao dén té bao chat duoc
phosphoryl héa dé chuyén ngay thanh glucose 6 phosphat nén khéng ra dugc. Mot sb it phén tir glucose
con lai tao nén mot méi trudng ndi bao nhuge truong vé glucose dé hit thém glucose vao tiép. Permease
con dua ca mot sé duong don quay phai “D” khdc khong phai 1a glucose, tin sudt c6 thap hon so véi tan
suat dua glucose, vi thé permease mang cdi tén chung la: D — hexose permease.

- Van chuyén mét sé anion qua mang:

Cdc ion CI" va HCO, cling vao mang hdng ciu nho vén tai vién protem tén 1a band3 Band, 1a mot

protein xuyén mang nhu’ng dé 1a mot protein mang qua lai mang nhiéu 1an. N6 dugc cau tao b0’1 mot

chudi polypeptid c6 chiéu dai khoang 930 acid amin. Mdi hdng cdu chira khoang 106 chudi polypeptid
cua band,.
3

Chtrc nang chinh ctia hong cau 1a van chuyén O, tr phéi dén cic mé va CO, tr md dén phoi. Band,
can thi¢p trong su trao doi nay. Balnd3 xtc tac viéc trao doi mdt doi 1 anion qua mang, c¢6 nghia la dua 1
HCO," vao thi dua 1 CI ra va nguoc lai. Band, khdng cho phép céc anion vuot qua mang chi mot chiéu.
1.3. Van chuyén chi déng qua mang

Loai van chuyén nay thuc hién hoan toan theo yéu clu cua té bao.
1.3.1. Pic diém

Nhit thiét phai c6 trung gian protein van tai, con goi 1a van tai vién hodc c4i bom ctia té bao.
- Can tiéu ton ning luong.
- C6 thé di nguoc gradient ndng d6 hay dién thé.
- Van chuyén chi theo mét chiéu.

1.3.2. Vidu

-Bom Na*™ K*.

Van tai vién 1a Na* K ATPase.

Nong do cia K+ & bén trong cao hon 10 - 20 14n so v6i bén ngoai té bao, trong khi d6 Na* thi
nguoc lai. Sy khic nhau vé ndng d6 nay duogc duy tri boi cdi bom Na™ K+

Bom Na* K* duoc tim thiy trong mang sinh chat & hiu hét cic té bao dong vat. Bom nay c6 tic
dung day Na™ ra ngoai dong thoi ddy KT vao trong té bao.

Phan tir NatKTATPase dugc ciu tao bdi mot phﬁn qon vi 16n xuc tac van chuyén qua mang (chiéu
dai khoang 1000 acid amin) né di qua mang kép nhi€u 1an va mdt phan don vi nhé hon la glucoprotein.
Phan don vi 16n ¢6 hai vi trf cho K* v mot cho uabain & mit ngoai mang va ba vi tri cho Na* va mot
cho ATP ¢ mit trong; thily phan mot ATP thi day ra duoc 3Na™ va bom vao duge 2K*. (Na* di vao té
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bao bang con duong khac, con dudong permease cua glucose).
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Hinh 1.22. Sw van chuyén Na*K* qua mang té bao
Boem Na*K*ATPase

Qud trinh vén chuyén c6 thé chia lam 3 budc:

Buwéc 1: 3 Na* vao vi tri & phia trong mang cua van tai vién.

Buwéc 2: 3 Na™ duoc dua ra khoi té bao va 2K* vao vi tri clia minh & phia ngoai mang cua van tai
vién.

Buée 3: 2K* duoc dua vao té blo, van tai vién tro lai trang thai ban dau.

- Bom Ca®*:

C4ai bom nay la Ca**ATPase: n6 1a protein mang ludi ndi sinh chit nhin cua té bao co va trén mang
té bao cua hong cau. & hong cau né day Ca®* ra khoi hdng cau, & té bao co né bom Ca%* vao long cua
lu6i nodi sinh chét nhin thi co dudi, khi bom tra lai Ca** cho té bao chét thi co co. Ca**ATPase can
Mg?* dé hoat dong.

- Bom proton (H"):

Bom proton H* 14 hé thdng véan chuyén proton phu thuéc ATP c6 & mang tiéu thé phu trach viéc
duy tri d6 pH acid cua tiéu thé bang ciach bom H* vao tiéu thé. Gip ¢ mang thylakoid cua luc lap, phu
trach tao mot gradient dién thé giira hai phia ctia mang thylakoid do su chénh 1éch 16n vé ion H.

2. AM THUC BAO

Am thyc bao 1 hinh thirc van chuyén c6 st dung dén tidi 1am bang mang sinh chat.

C6 4 hinh thirc: 4m bao (pinocytosis), ndi thuc bao (endocytosis), thuc bao (phagocytosis) va ngoai
tiét bao (exocytosis).

2.1. Am bao: 1a su tiép thu khong dic hiéu cdc chat hoa tan trong dich ngoai bao. Mang té bao 16m vao
thanh tdi bao 14y dich, chat hoa tan trong tdi c6 ndng d6 khong khéc gi néng do cua ching trong dich
ngoai bao. Sau d6 tdi tach khoi mang di vao té bao chat.

2.2. Noi thure bao: giéng am bao ¢ chd mang ciing bao 1dy mdi tao thanh tii dé dwa mdi vao té bao chat.
Khéc 4m bao & chd moi 1a dic hiéu, phai cé o tiép nhan (receptor) nhan dién moi.

5
A

Madi duoc 6 tiép nhan nhan dién va tiép nhan dudi dang lién két tam thoi goi la phuc hop mdi - 6
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tiép nhan. Tai noi c6 phtrc hop méi - 6 tiép nhan mang té bao 16m xudng tao thanh tdi bao ldy moi
sau d6 tdi tach khoi mang va di vao té bao chat dé dén véi bao quan tiép nhan (tiéu thé, hodc ludi noi
sinh chit khong hat ... )

HAT THU NHAN
BUoC GUI TR LAl
MANG TE BAD

SUF HOP NHAT Wi
THE NI BAD

Chelasterel
tude

Hinh 1.23. Noi thwe bao LDL

Mang ctia mot té bao dong vat c6 téi vai ba chyuc ngan 6 tiép nhan. Chiing c6 timg loai khic nhau,
¢6 kha ning tiép nhan rat dic hiéu va khéng gidng & cic loai té bao khdc nhau. 6 tiép nhan c6 thanh
phan chinh 12 protein, c6 khi 12 mot phic hop protein. Protein thuong dugc glycosyl héa bdi cdc nhdnh
carbohydrat, cdc nhanh nay gép phan vao sy hinh thanh ciu tric bac 3 ciia protein, 1am bén protein va
c6 thé gép phén vao su nhan dién chat gén dic hiéu. 6 tiép nhén c6 thé bi hao hut theo su hao hut cia
mang mdi 1an mang 16m thanh tdi ndi thyc bao dé di vao té bao chat.

Noi thuc bao c¢6 mot loai dic biét dé tiép nhan nhiing chit dic biét va giao theo dia chi chinh xdc.
Tii ctia loai nay goi 1a tiii 40 (con goi 1a acantosom). C6 thé 1dy vi du chit gin 1a cholesterol este héa va
dia chi giao nhén la tiéu thé.

Phan 16n cholesterol té bao hip thu duoc ding dé tao mang méi. Néu nhu sy hip thu bi nging,
cholesterol tich luy trong mdu va c6 thé gép phan hinh thanh nhimg mang xo vita dong mach trong
thanh ciia mach méau. B phan 16n nhét cta cholesterol duoc van chuyén trong méu lién két voi protein
tao thanh phirc hop duéi cdi tén lipoprotein ty trong thip hodc LDL (Low Density Lipoprotein). Mdi
mot phan tir LDL ¢6 hinh cau (duong kinh 22nm) chira mét nhdn trung tdm 1 cholesterol este héa, bao
bén ngoai la mgt 16p phospholipid va ngoai cung 1a phan tir protein Apo - B.

Tai nhitng phan nhét dinh ctia mang noi tap trung nhitng 6 tiép nhan dic hiéu mot loai chat gin nhat
dinh (vi du phtic hgp LDL), mang té bao 16m xubng thanh 16m mang, phia trong 1dm mang hay phia té
bao chat mot loai protein tén 12 clathrin tap trung dén va lién két (polyme héa) lai thanh mot mang ludi
dé khi tdi noi thuc bao da hoan thanh thi ludi bao léy tdi. Lom c6 bao clathrin goi 1a 16m 4o, tdi c¢6 bao
clathrin goi 12 tdi 4o. Ciing c6 thé c6 mot co ché khéc 1a chat gan gan voi 6 tiép nhan dic hiéu cua nd
trén mang thanh mot phirc hgp 16i di chuyén vé 16m 4o da hinh thanh sin. Mbi quan h¢ gitra ) tiép nhan
va 16m 4o 1a phtc tap va 6 tiép nhan c6 tuong tc truc tiép gi véi clathrin hay khong thi con chua rd.

Céc 6 tiép nhan thu nhan LDL hinh thanh nén tdi 4o, tdi 40 vao té bao chat. Phan vo ludi clathrin
gidng cap, cdc phan tir clathrin phn tdn trong té bao chat. Tdi ndi thuc bao chuyén thanh phan bén trong
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dén thé nodi bao (endosome). Phan mang té bao ¢6 6 tiép nhan dugc gui trd lai mang sinh chit, trong
khi d6 LDL duoc thiy phin & tiéu thé. Trong tiéu thé, cic chit este héa cua cholesterol trong cdc phan
tir LDL duogc thily phan giai phéng cholesterol ty do duoc sir dung cho té bao dé tong hop mang méi.
Néu nhu s6 luong cholesterol tu do qud nhiéu duoc tich lity trong té bao s& dong thoi giy ra nging tong
hop cholesterol dac hi¢u cho té bao va khong tiép nhan LDL.
2.3. Thuc bao

Thuc bao 1a sy dua cac phan tr 16n nhu vi khuén hodac mot phén cta té bao bi v&, hoac trong thi
nghiém cd mt manh chit déo nho. Hinh thirc nay xdy ra ¢ dai thuc bao (mot loai bach céu) hoac cac
dong vat nguyén sinh. Khi vat mdi bim vio mit mang, mang té bao téa ra bao 1y vat mdi. Mang té bao
con huy dong thém céc soi vi thé chira actin ndm ngay dudi mit mang dé gia c¢b cho tii thuc bao.
2.4. Ngoai tiét bao

Ngoai tiét bao 1a hién twong céc tdi Bai tiét chira cht thai hodc chat tiét tir té bao chit dén 4p st
hda mang tdi vao mang té bao, mé tdi va thai cdc chét Ay ra khoi té bao.

TU LUQONG GIA
Trinh bay hién twong van chuyén thu dong qua mang té bao.

Trinh bay hién twong van chuyén thu dong c6 trung gian qua mang té bao. Cho vi du.

Trinh bay hién twong van chuyén chi dong qua mang té bao. Cho vi du.

el N

M0 ta cac hi¢n tugng am bao, ndi thuc bao va ngoai tiét bao.

Bai 5
PHAN CHIA TE BAO VA SU HINH THANH GIAO TU O
NGUOI

MUC TIEU
1. Trinh bay dwoc khdi niém chu ky té bao va ddc diém cdc giai doan ciia  chu ky té bao.
2. Trinh bay dwoc ddc diém cdc giai doan ciia qud trinh phdn bao giam nhiém.
3. Trinh bay dvoc sy hinh thanh tinh trung va trung o nguoi.

4. Trinh bay dwoc si chét té bao ¢é chwong trinh.

1. PHAN BAO NGUYEN NHIEM (HAY NGUYEN PHAN)
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Phén bao 12 mot qud trinh lién tuc nhung dé tién viéc nghién ctru ngudi ta chia né ra thanh timg ky.
Subt ca thoi gian cia mot 1an phan bao nguyén nhiém goi 12 mot chu ky té bao. Chu ky té bao gdm gian
ky va cdc ky phan bao chinh thirc dugc ky hiéu bang M (Mitosis).

Phén bao nguyén nhiém xdy ra & cdc té bao sinh dudng va cdc té bao thudc giai doan dau cta qud
trinh phét sinh giao tir. Dac diém dic trung nhat cta loai phan bao nay 1a tir mot té bao 2n nhidm sic thé
dén khi phan bao xong duoc hai té bao ciing c6 2n nhiém sic thé.

1.1. Gian ky

Gian ky 1a ky xen giita hai 1an phén bao, duoc coi nhu 12 ky chuéan bi co s¢ vat chét truée khi phan
bao. Gian ky dugc chia ra [am 3 giai doan: Gp S, Gz.

O céc loai té bao khic nhau, chu ky té bao c6 thoi gian dai ngin khdc nhau, tinh toan bd ciing nhu
tinh ting giai doan déu c6 sy khac nhau. N6i chung céc giai doan S va G, va ca giai doan M ti€p theo thi
twong ddi 6n dinh, riéng giai doan G, thi rat bién thién.

1.1.1. Giai dogn G; (Gap 1): & dong vat c6 vi thi G kéo dai 2 - 3 gid cho dén nhiéu ngay. Khi phin
chia nhanh thi G, ngén, khi phan chia cham thi G, dai

Néu nhu té bao nging phan chia, chu ky bi ngit quing, té bao budc vao giai doan GOo. Mot sb loai
té bao nhu té bao than kinh & giai doan nay trong sudt doi séng cua cé thé. Mit khic, mot sb té bao &
giai doan nay véi thoi gian vo dinh cho dén khi c6 mét su kich thich méi tr& thanh giai doan G1, té bao
trd lai chu ky phan chia.

1.1.2. Giai dogn S: & dong vat c6 vu thoi gian cua giai doan S kéo dai khoang 7 gio. Lic nay ADN duogc
nhan d6i dong thoi voi su tong hop cua histon va mot sd protein khdc, soi chromatin méi duoc thanh lap
dé tao thanh mot chromatid bén canh nhiém sdc thé cii nay tr¢ thanh mot chromatid (phén khuon).

Trong va sau khi ADN nhan d6i, c6 su trao ddi doan gitra hai chromatid chi em.

Sy trao d6i doan giita hai chromatid chi em trong phan bao nguyén nhiém 1a trao ddi cho nhau giita
bén cii va bén méi dé cho khong chromatid nao 12 gia cii hodc non tré hoan toan ca.

1.1.3. Giai dogn G,: kéo dai khoang 3 — 4 gi¢. Luc nay ADN tiép tuc sira chita cdc sai s6t khi nhan do6i
ADN.
1.2. Cac ky cua sy phan bao chinh thire:
Ky hiéu 1a M, c6 4 ky: ky dau, ky giira, ky sau va ky cudi.
1.2.1. Ky ddu (prophase)

O gian ky, cdc nhiém sic thé & dang soi rit manh khong nhin 13 cu tric riéng biét dudi kinh hién
vi quang hoc. & ky dau, cdc nhiém sic thé bat dau xodn lai, tré nén két dic hon va bat dau nhin thiy céu
triic riéng biét. Hach nhan duoc nhin thdy ¢ giai doan som ctia ky ddu nhung bién mat ¢ giai doan sau.

Ky giita sém (prometaphase) chiém thoi gian ngén. Trong ky nay mang nhan bién mét va céc soi
thoi v sic bat dau xuét hién. Cac nhidm sic thé gin voi cdc soi thoi vo sic & tim dong.

Trong giai doan S, G2 va ky dau nguyén phan ¢ mot s6 mo sinh dudng (soma) ctia nhiéu loai, ddc
bi¢t 1a thyc vat da quan sat théy hién tuong trao ddi chéo soma. Binh thuong khi ADN tién hanh sy sira
chira cic sai s6t, chromatid cii 1am khu6n, chromatid méi cit bo phan tong hop bi sai va tong hop lai cho
diing dwa vao chromatid khudn. Doi khi dé sira chita chromatid khuon lai ldy tir mot chromatid ddng
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dang ctia nhiém sic thé ddng dang khong phai 1a chi em. & ngudi, hién twong nay ciing thdy 6 mod u
mét 4c tinh cia tré em (bénh u vong mac).
1.2.2. Ky giita (metaphase)

O ky gitra thoi vO sic da hinh thanh, trung thé phin chia vé hai cuc dbi dién va cdc nhidm sic thé
sap thanh hang trén mat phing xich dao - céc nhidm séic thé & trang thai co ngin tdi da.
1.2.3. Ky sau (anaphase)

Phén tAm phan chia theo chiéu doc va céc chromatid tdch ra trong ky nay. Céc chromatid chi em di
chuyén vé cdc cuc dbi dién.

Phén tAm phén chia theo chiéu doc va cic chromatid tach ra trong ky nay. Cac chromatid chi em di
chuyén vé cdc cuc dbi dién.

A Gimkj B Ejdusem C Kydin

— G.Gimky
Hinh 1.24. Phan bao nguyén nhiém
1.2.4. Ky cudi (telophase)

Céc nhiém sic thé da vé dén céc cuc, dudi x04n, hach nhan va mang nhan dugc hinh thanh. Té bao
chét thit lai tao nén hai té bao.

Két qua cia qud trinh phan chia nguyén nhiém tao ra hai t& bao con giéng hét nhau, mdi t& bao con
chtra ddy du bd nhiém sic thé nhu trong té bao ban dau. Hai té bao con budc vao gian ky va chu ky lai
tiép tuc.

2. PHAN BAO GIAM NHIEM (HAY GIAM PHAN)

Phén bao giam nhidm gdém hai 1an phin bao sau cling cia cic té bao sinh duc dé tao nén céc giao tir.

Qud trinh phin bao giam nhidm di chuyén céc té bao tir trang thdi ludng boi (2n nhiém sic thé)
thanh trang thai don boi (n nhiém sic thé). Trang thdi ludng boi s& duoc khoi phuc nhd qud trinh thy
tinh (tinh tring két hop véi trimg).

Qud trinh phan bao giam nhidém gdém hai 1an phan chia lién tiép nhau, l1an phan bao I va lan phan
bao II. Trude khi bude vao su phin bao chinh thirc cta lan phin bao I, t& bao ciing phai trai qua mot ky
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chuan bi (gian ky). ¢ giai doan S, ADN ciing duoc nhan d6i va ciing chi nhan déi mét 1an trong ca
hai 1an phan bao.

2.1. Lan phan bao I
2.1.1. Ky diu I

Thoi gian ctia chu ky nay bién thién nhung bao gio ciing rat dai va dugc phan chia 1am 5 giai doan:
giai doan soi manh (leptoten), giai doan tiép hop (zygoten), giai doan soi day hay co ngan (pachyten),
giai doan thé kép (diploten) va giai doan hudng cuc (diakinesis).

2.1.1.1. Giai doan soi mdanh (leptoten): cic nhidém sic thé di bit dau co dan. Cdc nhiém sic thé da
hinh thanh c4u tric nhu soi chi va thdy duoc dudi kinh hién vi dién to.

2.1.1.2. Giai doan tiép hop (zygoten): cic nhidm sic thé twong dong tiép hop véi nhau thanh ting
cap trén sudt chiéu dai ctia nhidm sic thé va su tiép hop thudng bat ddu tir ddu mit ctia nhiém sic thé tao
nén nhiém sic thé dang ludng tri (bivalent).

Su tiép hop ctia nhiém séc thé twong dong 12 md dau cho sy trao doi chéo (crossing - over).

Su tiép hop duoc thyc hién tai nhitng doan tuong déng ctia nhidm sic thé (n6 duoc mang mot cai
tén 12 synapsis), tai noi d6 12 diém khoi dau cho su tdi to hop vé sau.

O ngudi ¢6 23 ludng tri (22 ludng tri thuong va mot ludng tri gidi tinh). & nir gidi ludng tri gidi tinh
gidng nhu ludng tri thudng. & nam giGi ludng tri gidi tinh ¢6 dang khéc, & cdc nhidm sic thé X va Y su
tiép hop chi xay ra ¢ ddu mut ctia nhanh ngin nhiém sic thé X va nhiém sic thé Y (ving twong dong
nay goi la vung gia autosom (pseudoautosome).

Binh thudng & cdc ludng tri ¢6 cic hinh anh chéo nhau goi 1a diém bét chéo, noi d6 cdc chromatid
khong chi em bit chéo nhau dé trao d6i doan nhung & ludng tri X - Y thi khong cé.

2.1.1.3. Giai doan soi day hay co ngan (pachyten): khi sy tiép hop da xong, cdc nhidm sic thé co
ngan lai, day 1én. Sy trao ddi clia cdc chromatid s& xay ra bang cdch cdc chromatid s& dut ra, trao ddi va
ndi lai trén nhiém sic thé moi.

2.1.1.4. Giai doan thé kép (diploten): cubi giai doan co ngin va dau giai doan thé kép cdc chromatid
dan dan tich ra dé hinh thanh bo tir. ¢ giai doan nay cdc chromatid con dinh nhau tai nhimng diém goi 1a
diém bét chéo (chiasmas). Céc diém bét chéo chuyén dan dén cdc dau mit cia cdc nhiém sic thé. Khi
chi con dinh nhau & dau mit ctia cdc nhiém séc thé thi két thiic giai doan thé kép.

2.1.1.5. Giai doan huéng cye: ludng tri van giit nguyén dang véi cdc dau mit chromatid dinh nhau,
phan tim thi xa nhau. Hinh théi nay giit nguyén cho dén hét ky giira I.

2.1.2. Ky ginta 1

Mang nhan, hach nhan di bién mat. C4c ludng tri xép trén mit phang xich dao cua té bao, hai phan
tAm ctia mdi ludng tri cting dinh vao mot soi thoi va nam ddi ximg hai bén mit phang xich dao. Mdi
nhiém séic thé & vi tri ngdu nhién bén nay hoidc bén kia cta soi thoi vo sic.

2.1.3. Ky sau I

Cac nhiém sic thé van giit nguyén dang kép cia timg cip twong dong phan ly nhau va di vé hai cuc
ctia té bao.
2.1.4. Ky cuéi I

O mbi té bao, mang nhan hinh thanh bao 14y bd nhiém sic thé don boi, té bao chit thét lai, két qua
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tao ra hai té bao chira bd nhiém sic thé giam di mot nira, mdi nhiém sic thé gdbm hai chromatid
(dang kép).

Diéu ding chid ¥ 1a khi tap trung vé mat phang xich dao, cdc phan tim cua timg ludng tri sip xép
ngiu nhién bén nay hay bén kia ctia mit phang ma mdi phan tim cé mot ngudn riéng: cia bd hay cia
me. Nhu vay 12 6 mdi bén ¢6 su pha tron khong dinh trudc cua céc phan iy din dén sy pha tron thong
tin di truyén cua thé hé trude. bay la su to hop lai cong thém vao su to hop lai cua sy hoan vi gen do
trao d6i chéo.

2.2. Lan phén bao II

2.2.1. Ky xen ké: Goi 1a ky xen k& vay thoi, sy thuc thi 1an phan bao II xay ra ngay sau ky cudi I, khong
c¢6 sy nhan d6i ADN, nhu vay 1a khong c6 giai doan S. Hai té bao méi sinh cling budc vao ky giira IT khi
thoi vé séc xuét hién.

A, LAN PHAN BAOD |

Ky dau |
~Mang nhan
Soi manh Tiép hop Soi day Thé kép Hwang cuc

‘-m
,’,:L’h .
u r1
. (17)
Ky gitra | Ky sau | K cudi |

Ky xen ké

:

B. LAN PHAN BAO 11

o I g gliﬁall LR

L
K cudi Il

Glﬂl:l tL}-

Hinh 1.25. Phan bao giam nhiém
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2.2.2. Ky giita II: cic nhidm sic thé van ¢ dang kép tap trung vé mit phang xich dao, phan tim bam vio
01 thoi (moi nhiém sac thé bam vao mot soi).
2.2.3. Ky sau II: céc chromatid duoc tach nhau & phan tim thanh nhiém séic thé (dang don) phan ly nhau
vé€ hai cuc t€ bao.
2.24. Ky cudi II: cic nhidm sic thé da vé dén cuc, mang nhan mdi hinh thanh, té bao chét chia doi
thanh hai t€ bao méi.

Tém lai: tir mot té bao ban dau (2n) trai qua hai lan phan bao dé cudi cung cho 4 té bao don boi

(1n).
3. SUHINH THANH GIAO TU O NGUOI
3.1. Su phat sinh tinh trung

Cic té bao sinh tinh trai qua nhiéu 1an phan bao nguyén nhiém & giai doan ma té bao c6 tén 1a tinh
nguyén bao. Hai 1an phan bao sau ciing cia qud trinh tao giao tir 1a giam phan.

Tir khi nam gidi dén tudi day thi, mot s6 tinh nguyén bao budc vao giam phan va hién tuong nay
xay ra lién tuc & c4 thé tir tudi day thi cho dén khi chét.

Sau nhiéu 1an phan bao, tinh nguyén bao nging phan chia, ting kich thudc va duoc goi 1a tinh bao

Tinh bao I giam nhidm I dé tao nén hai tinh bao II. Mdi tinh bao II giam nhiém II dé tao ra 4 tinh tir
don boi, cdc tinh tir nay s& phat trién thanh tinh tring.
3.2. Sw phat sinh tring

O ngudi ciing nhu dong vat ¢6 vid ndi chung, sy phét sinh tring khéc voi sy phét sinh tinh tring.

Céc té bao sinh tring phai trai qua nhiéu 1in phan bao nguyén nhiém, ¢ giai doan nay té bao c¢6 tén
12 noan nguyén bao. Hai 1an phan bao sau ciing qua trinh tao trimg (nodn cau) 1a giam phan.

Sau nhiéu 1an phén bao, nodn nguyén bao nging phan chia, ting kich thudc dé tré thanh nodn bao L.
Noan bao I da duogc hinh thanh tir giai doan phoi mudn (khoang thing thir 5 tir sau hop tir hinh thanh).
Sau giai doan thé kép (diploten) cta ky dau I, t& bao budc vao giai doan ma nhiém sic thé c6 hinh céi
chdi 16ng va duoc goi 1a giai doan thé ludi (dictyoten). Té bao bi hdm & giai doan nay trong nhiéu nim.
Sau khi dugc sinh ra, phﬁn 16n nodn bao bi thoai héa.

O sau tudi day thi, mot sé nodn bao bt dau phat trién, két thic 1an phan bao giam nhiém I va budc
vao ky xen k& va ky gitra II va liic nay chinh 1 Iic "trimg" c6 thé rung dé san sang d6n tinh tring. Khi
qud trinh thy tinh xay ra (tréng thu tinh béi tinh tring), thi qud trinh giam nhiém két thic (nodn bao II
cho nodn cau va cyuc cau II, cuc cau I cho 2 cuc cau II).

O nguoi, mdi thang trimg rung 1 1an, 1an dau tién xung quanh tudi 13 va 1an cudi ciing xung quanh
tudi 50.

Két qua sau hai lan phén bao duogc 4 té bao don bdi nhung chi mot 1a phat trién duge thanh nodn
cau thanh thuc (trimg) mang day du nguyén liéu té bao chat can ding cho su thu tinh ma thoi. Ba té bao
kia (12 cuc cau) thi hau nhu khong c6 té bao chit. Nhu vay 1a gitta nam va nit, su phin bao giam nhiém
¢6 nhitng diém khac nhau cin ban. & nam, sy phédn chia dé tao tinh 1a lién tuc ké tir khi bat dau tudi day
thi cho dén khi céd thé chét va tat ca té bao sinh ra déu di dén tinh trung thuan thuc va sy thuan thuc 1a
khong doi dén Iic thy tinh.
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O nit, sy phan chia dé tao nodn bao vira khong nhiéu bang tao tinh, vira ding lai tir trong phoi. Qua
trinh giam phén thi bi gian doan & cudi ky dau I d¢é lai tiép tuc hang mwoi, mudi 1am nim sau, va dé két

thic hoan toan thi phai c6 diéu kién 1a duoc thu tinh.

M Gl

Modn nguyén hodn

24 + XX
44 +2

MAM GIG

Tinh nguyén hoan

Modn béo | ) .
24 4+ XX Tinh baao |
28+ 3N
Modn bao |l g Tinh bao Il
B+ X &) A+ X (hodcY)
22+1 7—( 22 +1
Modn cdu #
A+ X
22 +1

N Tinh triing
{ A+ X ( hode Y)
22 +1

@ Tinh ti¥
A+ X (hodcY)
1
Hinh 1.26. Qua trinh tao giao tir & nguwei

Mt diéu khéc nita 12 nodn bao bi thodi héa nhiéu, chi cé6 mot sé it di dén dich ma trong s it éy chi
c6 mot phﬁn tu 1a hinh thanh tring, mgt dac diém dic trung cua dong vat nudi con non trong bung me.
4. SU CHET TE BAO CO CHUONG TRINH (APOPTOSIS)

4.1. Khai niém

Sy chét té bao bao gdbm chét bénh va chét ty nhién. Trudng hop bénh 1y, nhitng té bao khéng duoc
cung cip mau c6 thé bi truong 1én, mang té bao bi nit, rach va dan dén té bao bi v tung ra. Su chét té
bao nhu vy cudi ciing ciing s& dua dén chét mo, d6 1a sy chét hoai. Tuy nhién trong mot s6 trudng hop
khic, nhitng t& bao khong bi truong 1én ma teo lai. Mang té bao van con nhung san sii va nhan thudng
két dic lai, té bao & dang nay goi la su chét té bao c6 chuong trinh (apoptosis).

Su chét té bao c6 chuong trinh xay ra mot cdch binh thuong nhu 12 mot phan trong chuong trinh
hoat dong sdng cua té bao.

Trong co thé binh thuong, hai qué trinh trdi ngugc nhau - sy phan chia té bao va su chét té bao -
diéu chinh sé luong té bao cua co thé. Phan chia té bao 1am ting sé luong té bao. Su chét t& bao c6
chuong trinh 1am giam s luong té bao, dam bao duy tri hinh thdi binh thuong cta co thé, ctia co quan.
4.2. Sy biéu hién ciia chét té bao c6 chwong trinh

Tuong tu nhu phan bao, su chét t& bao c6 chuong trinh 13 mot qud trinh lién tuc gdm hang loat cdc
bude. Pau tién “chat thu nhan chét” trén mang té bao nhan tin hiéu chét 12 cdc téc nhan kich thich, tin
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hi¢u sinh hoéa, buc xa ion héa, tia cuc tim, tia X. Trong khoang vai gidy, cidc enzym hoat dong & bén
trong té bao kich thich 14n nhau va cét nhirng thanh phan cua té bao. Nhitng enzym “giét chét” nay tham
gia hoat ddng mot cach ddng thoi:

- Phd hity khung xwong ctia nhan, 1am cho nhan bi xep lai, vat chat di truyén trong nhan ciing bi két
dac lai.

- Pha huy nhitng enzym nhan do6i va enzym stra chirta ADN.

- Hoat héa nhiing enzym dé cit ADN thanh nhitng manh nho giéng nhau.

- Lam tan rd khung xwong cta té bao.

- Két dinh gifra cdc té bao vao véi nhau.

- Chuyén mot sd phospholipid tir bén trong mang té bio ra phia ngoai, 16i cudn kha ning cia thuc
bao.

- Té bao sé& c6 biéu hién: su teo nhan, Kkét dac chromatin, ngirng stra chita ADN, dung nhan do6i
ADN, enzym cat ADN hoat dong, tan ra khung xuong cua té bao, dinh té bao thanh 1 khoi, tin hi¢u trén
bé mit & bao cho thuc bao.

. Chétthu nhan chét
Tin higu chet

\

Té bao san slildira

Cacthiy
Manhté bao

Hinh 1.27. Qua trinh chét té bao cé chwong trinh

Su chét té bao c6 chuong trinh c6 hinh thdi bén ngoai rat dic trung, mang té bao san sii va 10i ra.
Nhan té bao bi v&, nhttng manh ADN duoc thoit ra, cudi cung té bao v ra va chét.

Vé co s6 phan tir, khi nghién ciru trén chudt, cic nha khoa hoc dd nhén thy rang gen p53 can thiét
d6i véi chét c6 chuong trinh x4y ra khi ADN cia té bao bi tén thuong. ADN bi ton thuong, néu khong
dugc stra chita, p53 duoc hoat héa 12 nguyén nhan 1am cho té bao bi phd hiy. Néu nhu gen p53 bi dot
bién thi qud trinh nay khong xay ra, té bao s& khong bi pha huy boi sy chét ¢6 chuwong trinh va té bao s&
phan chia, tao thanh cac té bao con v4i ADN bj ton thuong. Piéu nay co thé 12 mot co ché dan dén su
phat sinh ung thu.

4.3.Y nghia
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Chét té& bao c6 chwong trinh 12 mot qud trinh sinh 1y dam bao sy sinh trudng va phét trién hai hoa
trong thoi gian phat trién phoi va bao vé co thé, thay thé mé & nhitng co thé truong thanh.

- Nhirng té bao md 1t ciia bd mdy tiéu héa da dugc chuong trinh héa chét khoang 2 - 3 ngay sau
khi chiing duogc sinh ra.

- Té bao biéu bi cua da ciing chi song khoang 2 - 3 tuan va sau d6 bong ra hoan toan.
Su chét té bao c6 chuong trinh ciing déng mot vai trd quan trong cia hé thdng mién dich.

- Bach ciu da nhan trung tinh da dugc chuong trinh h6éa chét sau 24 €10 sau khi né dugc tao thanh
trong tuy xuong.

- Bach cau lympho ciing bj tr st ciing véi té bao dich trong su chét c6

chuong trinh.

Trong qua trinh phit trién phdi, sy phan bao va su chét té bao ¢ chuong trinh xdy ra dong thoi dé
cho khong ¢6 md nao phat trién nhanh qué va khong c6 md nao phat trién cham qua.

Vi du: gan cta dua tré dugc duy tri 6n dinh vé hinh thdi cho dén khi trudng thanh.

Trong giai doan dau cua sy phét trién ca thé, sy phan bao va su chét té bao c6 chuong trinh cé su
phoi hop voi nhau lic nhanh lic cham.

Vi du: su phan bao 1am lanh vét thuong khi bi réch da, trong khi su chét té bao c6 chuong trinh thi
1am bong té bao da khi bi rdm ning ma cdc té bao niy c6 thé tré thanh ung thu.

TU LUQONG GIA

1. Trinh bay khéi niém chu ky té bao va cédc dic diém cua chu ky té bao.
2. Trinh bay dic diém céc giai doan cta ky dau I phan bao giam nhiém.
3. Trinh bay qua trinh hinh thanh tinh truing ¢ nguoi.

4. Trinh bay qua trinh hinh thanh trimg ¢ nguoi.

5. Trinh bay su chét té bao c¢6 chuong trinh.

Bai 6

SU VAN PONG CUA TE BAO

MUC TIEU

Néu duoc cdc hinh thiee van dong cua té bao va giai thich dwoc sw van dong cua té bao.

1. TRANG THAI LY HQC CUA NGUYEN SINH CHAT
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1.1. Céc dang dung dich ciia nguyén sinh chét

Trong nguyén sinh chit c¢6 chira nudc, cdc chét vo co, cic chat hitu co va nhiéu hop chit khdc. Cic
thanh phan héa hoc két hop véi nudc tao ra nhimng trang thai vat 1y khdc nhau.

Qua nhiéu quan sit va khao ciru, nguoi ta thiy nguyén sinh chit c6 tinh chat ciia mot hé keo.

C6 nhing chat khong hoa tan trong nudc nhu dau md, cic chit nay phéan tan trong nudc thanh
nhiing giot rat nhé tao thanh nhii tvong. Dang nhii tuong ciia nguyén sinh chat 1a nhii tuong bén, vi
trong nguyén sinh chat c¢é nhiéu chit keo, dic biét 12 protein va phospholipid, ¢ tinh hip thu manh lai
nhiéu vat thé trong nguyén sinh chét, do d6 ngin can su tiép xtc va tu tap ctia cdc hat nhii tuong, vi vy
cdc vat thé phan tan va lo ling trong nguyén sinh chit.

Dung dich keo trong diéu kién binh thudng 12 mot dung dich kha viing bén va céc hat keo khong bi
ling xubng khi dung dich dé yén, vi cdc hat keo c6 mang dién tich ciing ddu, do d6 céc hat khong tu tap
v6i nhau dé ling xudng, trdi lai chiing ddy nhau va phan tan trong nudc.

Tuy nhién, khi giam dién tich bé mat cta cdc hat, nhu thém vao dung dich keo chét dién ly thi cac
hat bat dau dinh lai véi nhau va két ta. Hién twong nay goi 12 hién tuong dong tu, c¢6 thé quan sét thiy &
cdc té bao sdng ciling nhu cic té bao chét, dudi tic dung ctia cdc chit dinh hinh.

Trong cic dung dich keo ta c¢6 thé quan sdt thdy chuyén dong Brow, do su va cham cta cic phan ti
dung moi véi cdc hat keo va gifra cac hat keo voi nhau giy ra.

1.2. Tinh chét chuyén héa Sol - Gel

Dung dich keo ton tai ¢ trang thdi 10ng goi 1a trang thdi sol. Pic diém cau tric cua trang thdi nay 1a
céc hat chat keo phdn tdn trong dung mdi nude. Dung dich keo tir trang thdi 1ong (sol) dudi tic dung cua
nhitng yéu t6 1y héa nhat dinh, c6 thé chuyén sang mot trang thdi dic hon twong ddi ran va co gidn dugc
goi la trang théi gel.

Chuyén héa sol - gel mot chiéu: c¢6 nhitng dung dich keo chuyén tir trang théi 10ng sang trang théi
dac thi khong thé chuyén ngugc lai. Chang han 1ong tring trimg khi bi dun néng thi tir dang sol chuyén
sang gel va khong thé chuyén nguoc lai duoc. Huyét twong dong trong phan (mg dong mau ciing 12 mot
hién tuong chuyén héa sol - gel chi theo mét chiéu sol thanh gel ma khong chuyén nguoc lai duoc.

1.3. P9 nhét ciia nguyén sinh chat

Do nhét ciia nguyén sinh chat do duge bang céch theo ddi tde do ldng ciia cic vat thé cua té bao khi
ly tdm: cdc hat md, hat tinh bdt, luc lap hodc cac hat do nguoi ta dua vao nguyén sinh chit nhu céc hat
kim loai nho. Ngudi ta con ¢6 thé ddnh gid d6 nhdt cia nguyén sinh chat té bao bang cdch nghién ciru
chuyén dong Brow, chuyén dong tu nhién cua cdc vat thé trong té bao chét nhu luc lap trong té bao thuc
Vat.

D6 nhdt cia nguyén sinh chit 1on gp 40 — 50 14n so véi nude. PO nhdt thay ddi tiry theo trang thdi
sinh 1y ctia t& bao. Khi té bao tang cuong hoat dong, dang phan chia thi d6 nhdt ting, trai lai khi giam
hoat dong, khi bi trc ché boi thudc mé thi dd nhét giam.

2.SU VAN PONG CUA TE BAO CHAT VA CUA NHAN TE BAO

Trong t€ bao c6 sy tuan hoan lién tuc goi la dong ndi chat. Sy van dong nay thay rdo ¢ mién ndi chat.
Céc yéu to vat ly nhu anh sang, nhi¢t d0 c6 thé 1am tang toc do van chuyén cua dong ndi chat. Cac yeéu
to hdéa hoc nhu mdi truong nhiéu oxy lam tang van dong, trai lai éte, chlorofoc lam giam va liét sy hoat
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dong. Khi té bao con non sy van dong té bao cham, khi truong thanh thi tde do dong ndi chét tang
1én, khi té bao gia thi téc d6 van chuyén ctia dong noi chit lai giam xubng rat cham.

Cic bao quan trong té bao chat van dong theo dong ndi chat hodc c6 tinh van dong riéng biét. Ty
thé ¢6 kha ning di dong lwon séng, chuyén dong tir noi can it nang luong dén noi cAn nhiéu ning luong
trong té bao. Luc lap bi 161 kéo theo dong noi chét, su van dong cua luc lap con chiu tic dong cua anh
sdng.

Su van dong cua té bao chét lién quan dén su hoat dong cua h¢ théng 6ng vi thé, soi vi thé va soi
trung gian.

Nhian té bao c6 tinh van dong riéng, ty quay lién tuc, do vy bé mit ctia nhan ludn tiép xiic voi
nhitng phan khac nhau ctia té bao chat.
3.SU DI DPONG CUA TE BAO
3.1. Sw di dong theo 18i chén gia

Céc dong vat don bao nhu amip di dong bang chan gia, phan trudc ctia chin gia tao thanh béi mang
sinh chat mong, roi dén phan ngoai sinh chat twong dbi dic, tiép theo 1a noi sinh chat 1ong hon, chay vé
phia chan gia, lam cho té bao di chuyén theo hudng ¢ chan gia. Cdc bach cu c¢6 thé di qua thanh mach
bang cdch phdt sinh chan gia, lich giita hai té bao dé chui ra ngoai.

Huémngy chuyén dong

Té bao chit & trang théi Sol
TE béo chdt & trang théi Gel

Hinh 1.28. Hinh hién vi quang hoc (a) va so d6 swr di dong bang chan gia (b) cia amip

Sy van dong theo kiéu nay chii yéu lién quan téi tinh chat chuyén héa hai dang sol - gel cua té bao
chét, khi t& bao chét 16i chan gia vé phia nao d6, gap vat ran thi tir dang sol chuyén sang dang gel dic
hon 1am diém tya cho té bao chuyén toi vi tri méi, rdi tir d6 lai di dong tiép, theo 16i sol - gel.

a) b)
Hinh 1.29. Hinh hién vi dién tir (a) va mé hinh sw trwedn trén bé mat (b) cua nguyén bao soi khi nubi cay

Sy di dong bang chan gia cta té bao theo 16i sol - gel ¢6 su tham gia ciia hé thdng soi actin. Su cing
ctia hé thdng soi actin c6 tinh chu ky, nho sy tring hop va giai tring hop cia céc soi actin ma té bao
chat chuyén ddi tir trang théi sol sang trang thdi gel va nguoc lai: su truon trén bé mit cta té bao nguyén
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bao soi (Fibroblast) khi nuoi céy 12 hinh anh c6 sy lién két cua soi actin 1a protein két nbi.
3.2. Di dong bing long, roi

Roi dai hon 16ng nhung c6 ciu tao va co ché chuyén dong gidng nhau.
3.2.1. Ciu tgo ciia long, roi: C6 dang hinh tru duong kinh 0,2 micromet chira hé thdng 6ng vi thé xép
song song. Mang ctia 16ng, roi 1a mang sinh chét, 16i ctia 16ng, roi gdm hé thong éng vi thé c¢6 9 do6i dng
ngoai vi xép xung quanh ddi éng trung tim. Ngudi ta con goi md hinh nay 12 mé hinh 9 + 2, (c6 tic gia
20i 12 mé hinh 9 + 1). Céu tric 9 + 2 kéo dai theo do dai cia 16ng roi trir phin gdc. & gbe ¢ thé gbc, md
hinh céu tric gin gidng trung tir (9 + 0). Thé gdc con dugce coi 12 noi ¢6 vai trd tai sinh 16ng, roi.

Hinh 1.30. Hinh hién vi dién tir (a) va mé hinh cau trac 16ng, roi (b) theo co' ché 9 + 2
3.2.2. Léng roi ¢ vi khudn: 16ng c6 chiéu dai tir 19 - 20 micromet, trong mot té bao ¢6 nhiéu 16ng c6 khi
dat 300 16ng trong mot té bao, c6 cdu tric don gian khong theo cau tric 9 + 2.
Roi ¢6 chiéu dai 16n hon dat téi 150 micromet chi ¢6 mdt dén hai chiéc/mot té bao. Pudi cia tinh
tring dwoc xem nhu roi va ¢6 ciu tao giéng roi.

S myozin S actin
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3.2.3. Sw di déng ciia té bao bing long, roi: 16ng va roi ¢6 vai trd van dong, nho 16ng, roi ma cic dong
vat don bao chuyén dong trong nudc, tinh tring chuyén dong ngugc dong éng sinh duc, nho su chuyén
d6ng nhip nhang cta céc t& bao biéu md 16t cic thanh dng tao nén dong chay trong long dng. Trong ciu
tric 16ng, roi cic dng vi thé ndi véi nhau bang protein qua ddm goi 1a canh tay dynein. Su chuyén dong
ctia 16ng, roi 1a do su trugt cia cdc doi dng vi thé ngoai vi do cdnh tay dynein dam nhan. Khi c6 ATP va
Cg2+ thi canh tay dynein lién két v6i doi 6ng bén canh va trung tim hoat tinh ATPase cua dynqin lién
két véi ATP; thuy phan ATP thanh ADP va P gidi phong nang lugng; do d6 ong vi thé thay do6i hinh
dang udn cong. Pay 1a co ché hoat dong udn cong dé chuyén dong cia 16ng roi.

3.3. Su van dong cia té bao co

Céc co cua dong vat chia lam 3 loai:

Co van thuong bam xuong, khi co dudi lam khép xwong, van dong. Co vén 1a loai co van dong theo
y mudn.

Co tron la loai co thuong ¢ ndi tang (da day, rudt...) van dong khong theo y mubn. Co tim 12 loai
co van dac biét, van dong khong theo y mudn, theo co ché tu diéu khién. Trong té bao co, cic soi vi thé
actin két hop voi soi vi thé myozin tao nén cic soi co (myofibrils). Su co hodc dudi ctia co chinh 1a hoat
dong cua sgi myozin va sgi actin.

Khi co co cac soi vi thé actin truot 1én soi vi thé myozin, méau bén cla s¢i myozin lién két véi actin
qua trung tim két hop tao nén phtic hop actomyozin. Sy két hop nay can c6 ATP; khi c6 ion Ca®*, thi
ion Ca%* s& bdm vao troponin lam dich chuyén tropomyozin dé 16 cdc trung tim lién két gitra myozin va
actin. (troponin 1a mot loai protein hinh cau, phu cédc vi tri két hop gitta myozin va actin). Troponin c¢6 i
luc manh v6i Ca®*. Vi vay khi c¢6 nang lugng cia ATP thi myozin bién doi hinh thi lién két véi trung
tam actin lam co co. Khi co dudi 1a khi ion Ca>* tich bo troponin lam cho tropomyozin dich chuyén lai,
phu che trung tdm két hop (tropomyozin la protein sgi c6 duodng kinh 2nm, chiéu dai 40nm gom hai
mach polypeptid xodn véi nhau. Céc phan tir tropomyozin lién két v6i céc soi actin theo ranh xodn). Ctr
theo co ché nhu vay ma co co, dudi tao nén sy van dong cua té bao co.

Actin Tropeonin Tropomyozin

Hinh 1.32. M hinh c4u truc phan tir troponin va tropomyozin.

4. HE THONG KET DINH CUA TE BAO

Trong mé da bao, cic té bao lién két v6i nhau qua khoang gian bao, khoang gian bao dugc gidi han
boi mang cua céc té bao canh nhau va chira cdc phan tir dic trung trén bé mit té bao, céc chét ¢6 chic
nang két dinh céc té bao voi nhau.

Hé thong két dinh té bao chu yéu dya vao su tdc dong twong hd giira cidc nhém chire héa hoc, céc
cau ndi trung gian giira céc ion, luc tinh dién giira hai té bao.

Su két dinh té bao dugc dwa vao cdc co ché khic nhau. Vi du két dinh theo kiéu khing nguyén,
khang thé - enzym, sy két dinh bai fibronectin - nhu d trinh bay & phan protein mang.
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TU LUQNG GIA
1. Néu su di dong cua té bao theo 16i chan gid. Cho mot vi du minh hoa.
2. Neéu céu tao cta 16ng, roi va su di dong cta té bao bang 16ng roi.

3. Neéu sy van dong cua t€ bao co.
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Chwong 2
DI TRUYEN HOC

Bai 7
NOI DUNG - PHUONG PHAP NGHIEN CUU

MUC TIEU
1. Néu dwoc qud trinh hinh thanh di truyén hoc Mendel va sau Mendel.
2. Trinh bay dwoc qud trinh hinh thanh di truyén hoc phan tir.

3. Néu dwoc cdc néi dung va phirong phdp nghién ciru di truyén hoc.

1. LUQC SU CUA DI TRUYEN HQC

Luoc st di truyén hoc la qua trinh hinh thanh cdc nhan thtrc, cdc khai niém cua loai nguoi vé su
séng, v& tinh di truyén, vé tinh bién di cua sinh vat.

Trudc khi di truyén hoc tré thanh mot mon khoa hoc véi nhitng co sé khoa hoc, da ¢6 nhitng nhan
thirc, nhitng quan niém chua c6 co s¢ khoa hoc.

Trudc hét phai dé cap nhan thirc, nhitng quan niém vé tién héa luan, phai tra 15i cau hoi: sinh vat c6
bién d6i hay khong ?

- Quan niém sinh vat bat bién: quan niém nay kéo dai trong thoi thuong ¢ v6i céc dao gido va
ché d6 phong kién, cho mai dén thé ky 16.

- Quan niém sinh vat c6 bién ddi: Lamarck 1a nguoi da dé xuit mot cdch c6 hé théng vé tién héa
ctia sinh gidi, 14y hién twong di truyén tap nhiém lam co so.

Darwin vé6i cudn siach "Ngudn gdc céc loai" di trinh bay hoc thuyét tién héa ctia minh, voi hai dic
diém riéng cua sinh vat: tinh di truyén va tinh bién di, va hai quad trinh chon loc: chon lgc ty nhién va
chon loc nhan tao.

1.1. Qud trinh hinh thanh di truyén hoc Mendel va sau Mendel

Song song v&i nhan thirc vé tién héa luan, quan niém vé di truyén hoc ciing thay dbi trong lich sir:
tir thoi xwa, ngudi ta da chd y dén tinh di truyén cia sinh vat, va da biét 4p dung phwong phép chon loc
cAy va con stc vat, thudn héa va lai giéng. Nhung thoi bay gio, loai nguoi chua hiéu biét vé di truyén va
chua giai thich duoc hién tuong di truyén trong ty nhién, thdm chi c6 nhirng giai thich sai 1am. Nhing
thanh tuu cua té bao hoc, phoi thai hoc trong thé ky 17 da tao co s¢ khoa hoc dé di truyén hoc dan dan
tré thanh mot mon khoa hoc. Nhung di truyén hoc chi duoc bat dau véi cong trinh nghién ctu 1au dai, ty
mi cua Mendel.

Mendel di thuc hién cong trinh nghién ctru rat cong phu, két qua va phuong phép nghién ctru cho
dén nay van con diy du gid tri. Ong da trinh bay cong trinh ctia minh vao nim 1865. Nhung ban bdo céo

file://C:\Windows\Temp\gwpmgenthh\Chapter2.htm 30/09/2009



Page 2 of 69

ciia Mendel di khong dugc gidi khoa hoc lic bay gio chd y. Mendel da thiy tinh trang cua co thé
do nhén t6 di truyén chi phdi (d6 chinh 1a gen theo hiéu biét hién nay).

Phat minh cua Mendel bi bo qua 34 nam. Nam 1900, vao cing mot thoi gian, ba nha khoa hoc ¢ 3
nudc khiac nhau (De Vries, Tschermak va Correns) thuc nghi€ém trén cac dbi tuong khac nhau da cong
bd két qua thyc nghiém. Nhitng két qua nay tuong tu nhu két qua cua Mendel. Ciing vao thoi gian nay
dd c6 nhitng phat minh méi vé qud trinh phan chia té bao, sy tao giao tir, qué trinh thu tinh va qu4 trinh
phat trién phdi thai. Nhitng tién bo ndy di tao co s& cho viée hiéu biét vé di truyén. Tir d6 ngudi ta moi
hiéu ¥ nghia 16n lao trong cong trinh nghién ctru ctia Mendel va bat dau céng bd chinh thire cdc dinh luat
co ban vé di truyén mang tén Mendel. Boi vy nim 1900 dwoc xem 1a nim chinh thtrc hinh thanh di
truyén hoc.

Nguyén 1y Mendel tir d6 dugc tng dung rong rdi trong nhidu mén di truyén hoc cta thuc vat, dong
vat va nguoi.

Nam 1902, Boveri da c¢6 nhan dinh: sb luong nhiém sac thé duoc di truyén 6n dinh trong loai, va
nhiém sic thé c6 vai trd trong di truyén. Sau d6 vao nam 1903, Boveri va Sutton di xdc dinh vai trd ctia
nhidm sic thé trong viéc di truyén tir thé hé nay sang thé hé khac. Nam 1909 Johannsen da dé nghi ding
thuat ngit "gen" dé chi nhan td di truyén.

Nim 1910, Morgan ciing cdc dong nghiép sau nhirng cong trinh nghién ctu céng phu trén rudi
gidm, di xdc dinh: gen, vat chat mang thong tin di truyén xép doc thanh mot hang trén nhiém sic thé va
tao thanh cdc nhém lién két, da phat hién hién twong di truyén lién két gidi tinh, va da phét hién duoc
hién tuong trao d6i chéo trong qud trinh tao giao tir.

Nhu vay, sau khi cdc dinh luat co ban do Mendel phét hién, nhiéu phat minh da tim hiéu va xéc
nhan nhan t6 di truyén ma Mendel da dé xuét, d6 chinh 1a cdc gen nam trén cdc nhiém séc thé, chi phéi
céc tinh trang cua co thé.

Gen c6 cau tric ra sao va hoat ddng nhu thé nao trong cdc quy luat di truyén - day 1a nhirng van dé
ma di truyén phén tir phai tra 10i.

1.2. Qud trinh hinh thanh di truyén hoc phan tie
1.2.1. Sw phdt hién ra cdc acid nucleic

Acid nucleic dugc phat hién boi Miescher tir ndm 1869. Miescher va cac nha nghién ctru sau dé da
xéc dinh ro thanh phan cia ADN gdm c6 dudng 5 carbon, base va acid phosphoric.

Ngudi ta cling dd khang dinh acid nucleic c6 thé thdy trong nhan ctia moi loai sinh vat.

Béng nhing quan sit, bang nhiing thi nghiém ngay tir nhitng nam dau cta thé ky XX, nguoi ta da
xdc dinh vat chét di truyén & mirc do phén tir cua da sd cdc loai 14 ADN mot s6 loai virus 12 ARN; nhing
thanh tyu cua di truyén hoc gan diy da chimg minh rd rang vai trd cta acid nucleic quyét dinh cdc dic
diém di truyén cia co thé (xem phan cdc bang chimg xdc dinh vai trd truyén dat thong tin di truyén cua
acid nucleic).

1.2.2. ADN truyén dat thong tin nhw thé nao ?

Nim 1941 Beadle va Tatum c6ng bd cong trinh nghién ctru vé vai trd cia ADN & Neurospora, két

quéa quan trong nhat ctia cong trinh nay Ia:

Mot gen — MOt enzym
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Bing so dd nay céc tic gid d néu rd vai trd chi phdi sy tong hop protein cia gen.

ADN c6 c4u tric nhu thé nio dé thyc hién dugc chirc nang truyén dat thong tin di truyén ?

Cau hoi nay da dugc Watson va Crick giai ddp mot cdch thoa ddng véi mo hinh cau trisc khong gian
cua phan tir ADN va hai chirc nang quan trong cua né: ty nhan do6i va phién ma.

Co ché diéu hoa hoat dong cua cdc gen dugc Jacob, Monod phit hién & vi khuan nam 1961.

Nam 1962 Arber nhan xét vé su ¢6 mit cia enzym gidi han (enzym cit), mot dung cu hiru hiéu dé
nghién ctru, phau tich phan tir ADN.

Nim 1964, Nirenberg va Leder da dé ra phuwong phdp dé xdc dinh ma cta cdc acid amin.

Nam 1966 Nirenberg, Ochoa va Khorana xdc dinh dugc ma b ba cta tat ca cdc acid amin.

Nam 1968, roi nam 1972 Khorana da tong hop dugc gen bang con dudng téng hop gen nhén tao.

Nim 1969 Beckwith da chiét tich dugc gen tir vi khuan E. coli.

Nim 1970, Temin va cdc ddng nghiép chimg minh c6 thong tin nguoc: ARN — ADN & cdc virus
chira ARN.

Nhu vay, ddng thoi véi qué trinh phién mi xudi: ADN — ARN di c¢6 hién twong phién ma nguoc:
ARN — ADN.

Nim 1985, Mullis cong bd phan g chudi polymerase PCR (Polymerase Chain Reaction) mot
phan Ung dé nhan luong mdt doan ADN nao dé in vitro. Ky thudt PCR da tr¢ thanh mét trong cac ky
thuat dugc st dung nhi€u nhat trong 1inh vuc sinh hoc phan tu.

Bang nhiéu phuong phdp, ky thuat khdc nhau, ban d gen cta mot s loai sinh vat da duoc xay
dung. Ngay 12 thang 2 nam 2001 tap chi Nature da cong bo ban do gen cta ngudi véi hau hét cac trinh
tu da duoc gidi ma.

V6i cic thanh tyu ké trén, nhimng tién bo vé k¥ thuat di truyén hoc néi chung, di truyén hoc phén tir
no6i riéng da tro thanh mdt khoa hoc quan trong trong phuc vu san xuat, phuc vu suc khde ctia con nguoi.
2. NQI DUNG CUA DI TRUYEN HQC

Sinh vat c6 hai thudc tinh riéng: tinh di truyén va tinh bién di.

Di truyén hoc nghién ctru hai thudc tinh d6 cta sinh vat & nhitng dbi twong khdc nhau, va tng dung
nhiing hiéu biét hai thudc tinh d6 vao phuc vu con ngudi: cdi tao giong cii, tao giong mdi nang cao nang
suat cua vat nudi cay trong, tao nhitng ché pham sinh hoc bang cong ngh¢ sinh hoc, bao v¢ strc khoe con
nguoi, thue hién uvu sinh cho noi giong.

Di truyén hoc nghién ctru voi cdc ddi tugng khdc nhau:

- Di truyén hoc ngudi.

- Di truyén hoc y hoc.

- Di truyén hoc vi khuan.
- Di truyén hoc dong vat.
- Di truyén hoc thuc vat...

Dé thyc hién nghién ctru hién tuong di truyén, bién di ¢ nhitng ddi twong ké trén c¢6 su két hop giira
di truyén va nhitng moén khoa hoc khac dé hinh thanh nhitng moén hoc lién quan:

2.1. Di truyén hoc té bao
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Di truyén hoc té bao nghién ctru vat chét di truyén 6 muc do té bao, dic biét 1a nhiém sic thé. Nam
1882 Flemming dd nghién ctru chit nhidm sic va nhidm sic thé. Nhiém sic thé cua rat nhiéu loai sinh
vat da duoc xdc dinh vé sb luong va hinh thai. Dot bién nhiém sic thé 1a mét linh vuc cua di truyén hoc
té bao.

Tir nhitng ndm 1970 tré lai day, k¥ thuat hién bang trén nhidm sic thé da dugc thyc hién voi nhidu
loai sinh vat, trude hét 1a nhidm sic thé cua nguoi, sau d6 1a nhiém sic thé ctia mot sb loai gia sic, gia
cam, cua chudt thi nghiém, cta rudi giém.

Cic chit nhiém sic gidi tinh & trong nhan gian ky ciing duoc nghién ciru.

2.2. Di truyén hoc phan tir

Di truyén hoc phan tir nghién ctru cAu tao va su hoat dong cua vat chét di truyén & muc dg cac phan
g héa hoc, & mirc do phan tir. Gen va hoat ddng cuia gen 13 van d& quan trong nht. Tir khi Watson va
Crick dé ra mé hinh c4u tao ADN, di truyén hoc phan tr da budc vao giai doan méi, va da dat duoc
nhitng tién bd vuot bac. Nhitng hiéu biét vé di truyén phan tir di giai thich rd nhiéu hién twong di truyén,
trong s6 d6 ¢6 nhing trudng hop bénh 1y, dic biét 1a hién twong rdi loan chuyén héa bam sinh; nhiing
hiéu biét vé di truyén hoc phéan tur tao co s¢ dé thuc hién ky hoc di truyén, mot mat cua cong nghé sinh
hoc.

Thanh cong trong nghién ctru bd gen ciia ngudi did ddy manh su nghién ctru hé protein (proteome)
ciia nguoi. Hai linh vyuc cia di truyén hoc phédn tir: nghién ciru bo gen (genomics) va nghién ctru hé
protein (proteomics) da hd tro nhau, ddy manh di truyén hoc phn tir 1én mot tim cao moi, dé c6 thé giai
quyét nhiéu van dé c6 y nghia thyc tién trong cudc sdng.

2.3. Di truyén hoc mién dich

Di truyén hoc mién dich nghién ctru vé cdc quy lut di truyén nhém madu, di truyén khang nguyén,
khang thé. Co s& cua ghép 1a di truyén hoc mién dich. Ngoai ra di truyén hoc con nghién ciru co ché
sinh khang thé, hién twong di truyén tinh khang nhiém va nhitng dic diém cta thé tang.

2.4. Di truyén hoc dwoc ly

Noi dung chu yéu cua di truyén hoc duoc 1y 1a nghién ciru sy tong hop, su hoat dong ctia mot s6
enzym chuyén héa thudc trong co thé, tinh trang binh thudng va tinh trang khong binh thuong cia qua
trinh chuyén héa thudc.

Di truyén hoc dugc 1y cling nghién cuu tdc dong ctia mat ) duoc liéu, mot s6 thude hodac mot $6
ché pham sinh hoc dbi véi vat liéu di truyén véi nhitng biéu hién tirc thoi hodc nhitng hau qua lau dai
cho cdc thé h¢.

2.5. Di truyén hoc quan thé

Di truyén hoc quan thé nghién ctru nhitng quy luat di truyén ctia cdc dic diém hinh thai, sinh 1y, héa
sinh, bénh ly cua quén thé. Di truyén hoc quén thé x4c dinh tin s gen, tan sb kiéu gen, tan sb kiéu hinh
ctia quan thé, tim nhimg nguyén nhan dan dén bién doi tan sd gen trong quan thé...

2.6. Dot bién

Nghién ctru dot bién 12 mét linh vuc quan trong cua di truyén hoc. Ngudi ta phat hién cic tdc nhan
gay dot bién (mutagen), hi¢u qua cua cac dot bién & murc d6 nhiém sic thé hodc & mutc do gen O té bao
sinh dudng hoic té bao sinh duc. Ty theo tic nhan duoc nghién ciru ma chia ra:
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- Dot bién do phéng xa

- Dot bién do héa chit.

- Dot bién do tdc nhan sinh hoc: virus, vi khuén. ..
2.7. Cdc bénh di truyén

Cic bénh hay cdc khuyét tat di truyén & mirc d6 nhiém sic thé hay mtc do gen déu 1a hau qua caa
dot bién. Nguoi ta nghién ciru nguyén nhén sinh bénh, phuong phap chin doan, phuong huéng dé phong
va chira bénh tat di truyén. Moi mo, moi co quan déu c6 thé méc céc bénh, cdc khuyét tat di truyén. Té
bao ung thu duoc coi la té bao bi dot bién, bd may di truyén cua né bj rdi loan. Tir nhitng té bao lanh
sinh san binh thuong chuyén sang té bao ung thu, sinh san hdn loan.

2.8. Di truyén hoc cong nghé

Mon hoc tmg dung céc hiéu biét vé di truyén va Gmg dung céc thanh twu cta ki thuat dé san xudt ra
cdc ché pham sinh hoc: vacxin thé hé méi, mot sé hormon, mot sé chat kich thich sinh trudng véi quy
md 16n va téc d6 nhanh hon. Bing phuong phdp chiét tich va ghép gen, ngudi ta di tao ra cic vi khudn
san xuat insulin, san xuit ovalbumin, san xuit vacxin... vi quy mo cong nghiép.

3. PHUONG PHAP NGHIEN CUU
3.1. Phwong phdp tap giao thuc nghiém

Phuong phdp tap giao thyc nghiém 12 phuong phép nghién ctru di truyén hoc kinh dién va hién nay
van 12 phuong phap chi yéu dp dung cho dong vat va thuc vat.

Cho hai loai hodc hai ching giao phdi voi nhau rdi theo ddi céc tinh trang & cdc thé hé con. Mudn
phan tich duoc quy luat di truyén can phai chon hai mau sinh vat c6 mot hodc vai tinh trang ddi lap nhau
dé theo di céc tinh trang qua céac thé hé. Vi du: ching dau than cao v6i chung dau than thép, chuot 16ng
x4m voi chudt 16ng tring...

Mau sinh vat can c6 céc diéu kién:

- C6 chu ky doi sdng ngén.
Sinh dugc nhiéu thé hé con.
Cho nhiéu bién di.

Dé duy tri.

Can ct vao diéu d6, cdc nha di truyén hoc da chon dugc mot sd loai dong vat, thuc vat dap ung
duoc bon didu kién nhu trén: rudi giém khoang 10 - 15 ngay cho mot thé hé, chudt nhét tréng (Mus
musculus) cir hai thang rudi cho mot thé hé. Cac sinh vat c6 doi sdng rat ngan nhu ndm Neurospora
crassa thuong duoc dung dé nghién ctru hoat dong cua gen. Vi khuan, virus, gan diy duoc sir dung
nhiéu, lda mach va ng6 la thyc vat bac cao cling dugc nghién curu rong rai.

3.2. Phuwong phdp di truyén hoc té bao

K¥ thuat duoc ding phd bién hién nay 12 phét hién va quan sit nhiém sic thé. Dé phat hién bo
nhidm sic thé cua té bao sinh dudng, ngudi ta thuong ding cdc md gdm nhiéu té bao dang phin chia
manh nhu tay xuong, mé bao thai, chdp ré, dinh sinh trudng cua cdy... ddi v6i nhing md hodc nhing té
bao it hodc khong phan chia thi phai kich thich dé cho té bao phan chia. Pé phét hién bd nhiém sic thé
trong qud trinh tao giao tir, nguoi ta thuong ding cdc té bao trong tuyén sinh duc duc hoic cdi.
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Tir nhitng nim 70 cua thé ky XX xut hién phuwong phdp lai té bao soma. Bang k¥ thuat nuoi ciy té
bao va nhd mot s6 tic nhan ¢ thé 1am cho hai té bao clia cing mot loai hodc ciia hai loai sinh vat khac
nhau hoa nhap vao nhau thanh mdt té bao lai mang ca hai b gen cua hai té bao bd me. Vi céc té bao
lai, nguoi ta c6 thé khao sdt nhiéu tinh chat sinh hoc cua té bao, sir dung hoat dong ciia cdc gen, cdc tinh
chét di truyén cua té bao soma va gép phan tich cuc xdc 1ap ban d6 gen.

X

Hinh 2.1. Nhiém séc thé cta ngwoi (nhuém biang

Ky thuat bang trén nhidm sic thé dugc dé xuat va phat trién tir nhimg nim 1970 da gép phan quan trong
trong viéc nghién ctiru nhiém sic thé trong trang thdi binh thudng va trong trang thdi dot bién.

Gay dot bién nhan tao nhiém sic thé 1a mot phuong phdp duoc st dung rong rii trong coéng tic chon
giéng. Xét nghiém nhidm sic thé d3 tré thanh mot xét nghiém thong thuong trong bénh di truyén lién
quan véi dot bién nhiém sic thé.

Tuy di truyén hoc phan tir dang chiém phan rat quan trong trong di truyén hoc, nhung di truyén hoc
té bao van gép phan can thiét cho sy phit trién cta di truyén hoc.

3.3. Ky thudt di truyén phan tir

Dé nghién ctru di truyén phén tir ¢ nhiéu phuong phdp, nhiéu k¥ thuat di duoc dé xuét, sau day 1a

tém tit ndi dung mot sé phuong phdp co ban:
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3.3.1. Tdch chiét ADN

Hau hét ADN ¢6 & trong nhan té bao, trén cdc nhiém sdc thé; nhiém séc thé cua Eukaryota c6 ADN
va protein. Vi vdy, dé tich chiét ADN trudc hét phai phd mang té bao, mang nhan, sau d6 phai loai bo
protein, sau cting phai tia ADN. Khi ADN d3 tinh sach c6 thé dinh luong, dinh tinh ADN bang phuong
phap dién di vé6i gel agarose hodc véi gel polyacrylamid, hodc dinh lvong ADN bang mat d6 quang.
3.3.2. Xdc dinh trinh tw nucleotid trong phdn tir ADN

Vé nguyén 1y c6 thé xdc dinh trinh ty nucleotid ctia ca bd gen, nhung trong nhimg diéu kién trude
day, nguoi ta méi chi xac dinh trinh tu nucleotid ¢ nhiitng doan ADN xdac dinh.

C6 hai phuwong phap dd dugc dp dung dé xdc dinh trinh tu nucleotid: phuong phap héa hoc va
phuong phédp enzym hoc.

3.3.3. Lai acid nucleic

Lai acid nucleic tao ra cdc phin tor ADN tdi to hop, tir d6 tao nén céc dong té bao, cdc chung sinh
vat méi hodc dé phat hién ra cdc trinh tw ADN can tim.

3.3.3.1. Enzym gi6i han (enzym cdt)

Enzym gidi han dugc chiét tach tir vi khuan. Thy theo loai vi khuin ma c6 enzym gi6i han c6 tén
tuong Gmg. Vi du: EcoRI, Bam HI, Sma ... Pic diém cta enzym giéi han 1a cit phan tr ADN ¢ nhing
chd xdc dinh tiy theo ting loai enzym. Enzym cit ca hai soi don cia phan tir ADN soi kép dé lai phan
dau tuong ung véi doan ADN s& ghép vao d6.

3.3.3.2. Su tao dong té bao (clon héa doan ADN)

Diing enzym gidi han dé cat ADN cho ¢ vi tri can thiét ddng thoi ciing ding enzym d6 dé cit ADN
nhan hay con goi 1a thé chuyén (vector). Diing enzym nbi (ligase) dé ndi doan ADN cho vao phén ti
ADN nhén tao nén phan tir ADN lai. Phan tor ADN lai dugc dung dé tao ra dong té bao mdi in vivo hodc
in vitro. Vi du phan tr ADN lai dugc dua vao vi khuén, cung v6i sy nhan Ién cua vi khuén, phan t
ADN lai ciing dwoc nhén 1én tao nén dong vi khuin mang tinh chat méi do phan tir ADN mdéi quy dinh.

3.3.3.3. Tao ADN do (hay probe)

Su Iya chon clon thich hop, cé nghia la clon chtta doan ADN dich dac trung can tim duoc thuc hién
nho ADN do, d6 1a doan ADN hay ARN soi don ma dic diém, tinh chat ctia ching d dugc biét, c6 kha
nang lai v6i doan ADN dich (soi don) theo nguyén tic bd sung.

ADN db ¢6 thé duoc tao thanh tr cdc nucleotid don hodc béng céch chiét xut tir ADN cta nhiém
sdc thé hodc bang sy tong hop ADN bd sung (cDNA) dugc tong hop tir khuén mARN.

ADN db c6 thé duoc danh ddu bang 32P hodc bang biotin.

3.3.3.4. Southern blotting

K¥ thuat duoc Southern dé& xuat vao nim 1975, k¥ thudt nay ngly nay da tré thanh mot k¥ thuat
dugc sir dung rong rai.

ADN tir mau sinh vat dugc cit thanh timg doan kich thuéc khdc nhau bing cdc enzym gi6i han
khéc nhau, trong s6 cdc doan ADN duoc cit ra ¢6 thé ¢6 doan mang ADN dich can tim. C4c doan ADN
nay duoc dién di biang gel agarose, sau d6 cau ndi hydro giira hai mach don ctia cic doan ADN nay dugc
cit do xir Iy voi NaOH hodc bang nhiét. Sau d6 gel chira ADN sgi don duoc chuyén sang gidy loc va
duoc pha bang nitrocellulose. Sau cling nitrocellulose dd thim ADN soi don dugc dua vao dung dich c6
chtta ADN do. Trong dung dich d6, ADN do s€ phat hién ADN dich (ca hai déu & dang so¢i don) va s€
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két hop voi nhau tao nén phan tir lai. Mang nitrocellulose duoc rira trong dung dich dém. Véi ADN
dd d3 ddnh diu véi 32P hodc bang biotin, phin tir ADN lai mang ADN dich s& hién 1.

3.3.3.5. Lai tai ché trén nhiém sdc thé

Ky thuat nay 1a sy gap nhau cta ki thuat di truyén té bao va k§ thuat lai phan ti.

3
11

5

1. Bigntinh 94°C

e eiiittl

3 5
S 7
2 tanipsse o TTTTITTTTTTTTITTY
2 ADN méi :
®udinguroc K1 5
 IRERRRRETTE RN
¥ 5
Téng hop 72°C <
|IBERRRRRRRRE
ADM Polimerasa g I
— P——— T 5'
dATP IERRRRRRRNEN)
dTTP 3 s
dCTP
dGTP 5 3
3 5

K&t thiic mot chu ki, 55
doan ADMnh&n En gép dai
g 3

3 5
Hinh 2.2, Cac giai doan cia mét chu ky PCR

Nhiém sic thé ¢ ky gitra trén lam kinh duoc loai bd ARN va protein bang ARNase va proteinase K,
Nhiém séc thé duoc lai véi ADN do da duoc ddnh diu, sau d6 nhiém sic thé dugc nhudm béng phém
nhudm thich hop va quan sat ¢ kinh hién vi.

Bing k¥ thuat nay c6 thé phét hién nhanh nhimg dot bién nhiém sic thé, mot s6 dang dot bién ADN
trén nhiém sic thé. PG chinh 13 co so cua ki thuat lai tai chd huynh quang (FISH).

3.3.4. Phan irng chudi polymerase PCR (Polymerase Chain Reaction)

PCR 12 k¥ thuat nhan 1én mot doan ADN nao d6 in vitro. Dé thuc hién PCR phai c6 méi (primers),
d6 1a nhimg oligonucleotid twong tng voi mdi dau cia doan ADN can nhén 1én. Véi sy ¢6 mit ctia moi,
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cua mot loai enzym polymerase chiu nhiét (Taq polymerase) va 4 loai nucleotid, doan ADN dugc
nhan 1én. Sau méi chu ky (khoang 10 phiit) tir mdt phan tit ADN c6 hai phan tir ADN duoc tao thanh.
Tiy theo nhu cau vé lugng ADN ma s chu ky ciia PCR duoc xdc dinh.
3.3.5. Mt sé phwong phdp dwoc diing trong Di truyén y hoc

Trong di truyén y hoc, phuong phdp tap giao thuc nghiém khong dugc dp dung. Ngoai céc phuong
phép di truyén té bao, phuong phdp di truyén phan tir, nguoi ta con ding cdc phuong phép xay dung va
phan tich gia hé, phuong phap khao sit con sinh doi, phuwong phép in va phan tich nép van da, phuong
phap diéu tra di truyén dich t& hoc va phuong phép di truyén 1am sang.

TU LUQNG GIA
1. Néu qud trinh hinh thanh di truyén hoc Mendel va sau Mendel.
2. Trinh bay qua trinh hinh thanh di truyén hoc phan tir.

3. Néu cic noi dung va phuong phdp nghién ctru di truyén hoc.

Bai 8
CAC NGUYEN LY VA QUY LUAT CO BAN
CUA SU DI TRUYEN

MUC TIEU

1. Gidi thich dwoc khdi niém mét sé thudt ngir, mot sé ky hiéu thuwong ding trong di truyén.

2. Trinh bay dwoc cdc quy ludt di truyén ciia Mendel.

3. Trinh bay dwoc di truyén don gen, su twong tdc ciia hai gen khéng alen phén ly ddc ldp cing quy
dinh mot tinh trang.

4. Néu dwoc khdi niém va ddc diém cia di truyén da gen, di truyén da nhan 6.

5. Trinh bay dwoc sie lién két gen va sie tdi té hop cdc gen trong nhém lién két.

6. Trinh bay dwoc sie di truyén gidi tinh va di truyén lién két gidi tinh.

7. Trinh bay dwoc sw di truyén ngodi nhiém sdc thé.

1. MOT SO THUAT NGU VA KY HIEU
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1.1. Tinh trang

Tinh trang 12 cdc dic diém, cdc nét dic trung c6 thé quan sit dwoc trong qud trinh phét trién cd thé
hodc trén ca thé da phat trién hoan chinh, bao gém cac dac diém hinh thai, cAu trdc, sinh ly, tam than...
ctia co thé sinh vét.

Tinh trang di truyén duoc tao thanh do hoat dong cua gen, do cic alen cia mot gen hodc do nhiéu
gen khong alen thudc céc locus khdc nhau ciing chi phdi trong mdi tuong tic v6i cic didu kién moi
truong.

1.2. Phenotyp (kiéu hinh)

Phenotyp 12 tip hop cdc tinh trang va cdc tinh chat c¢6 thé quan st nhan biét duoc ciia mot co thé
duoc hinh thanh trén co so twong tdc gitra genotyp va moi trudng sdng clia co thé d6 tao nén, 1a cdc biéu
hién ra tinh trang ctia genotyp.

Thuét ngit phenotyp dp dung cho toan bd moi biéu hién cua genotyp nhung ciing c¢6 thé chi néi toi
kiéu hinh ctua mot hodc vai tinh trang riéng biét.

N6i chung phenotyp khong bao gid phan 4nh day du genotyp ma chi phan danh mét phan cia
genotyp dugc thuc hién trong nhirng diéu kién x4c dinh ctia qud trinh phét trién c4 thé.

1.3. Genotyp (kiéu gen)

Genotyp 12 toan bo cic thong tin di truyén (cdc gen) chira trong cdc nhidém sic thé cua sinh vat
Prokaryota va Eukaryota. Genotyp xdc dinh pham vi phan tng ciia co thé trong nhiing diéu kién ngoai
canh bién dbi, twong tic véi nhirng diéu kién ngoai canh d6 1am hinh thanh phenotyp cta cd thé.

Thuét ngit genotyp ciing dugc ding dé chi cu triic di truyén vé cdc alen & mot hodc mot s nho
locus nao d6 dang duogc xem xét. Vi du ngudi nhém mau A c6 genotyp 1a I*T* hodc I4i.

Idiotyp 1a "kiéu gen c4 thé", bao gdm toan bd cic yéu té di truyén trong mdi té bao co thé, gdm bd
gen trén nhiém sic thé va cdc gen ngoai nhiém sic thé. C6 tic gia dung thuit ngir genotyp bao gdm tét
ca cdc cAu tric vat chét di truyén cia té bao gdm cdc gen trén nhidm sic thé (chromotype) va céc gen
ngoai nhan (plasmotype). (C6 nghia rang trong trudng hop nay, idiotyp dong nghia véi genotyp).

1.4. Alen

Alen 12 mot trong hai hodc nhiéu dang ciu tric khic nhau cua cing mot gen, thudc ciing locus xdc
dinh tuong tng trén cip nhidm sic thé twong ddng, x4c dinh céc phenotyp twong (mg khdc nhau cua
cung mot tinh trang.

1.5. Cdc ky hiéu thuwong dung

P: chir viét tit cua tir parental generation, dé chi cdc thé hé bd me khi giao phéi. Xuat phat tir mot cd
thé nao do thi thé h¢ bo me cua cé thé d6 duoc goi la P, thé h¢ 6ng ba cua céd thé dé (b6 me cua P)
duogc goi la P, vact thé nguoc trd 1én s€ dugce goi la P;, Py...

F: chir viét tat cua tu filial generation d€ chi céc the h¢ con chdu khi giao ph6i. F; chi thé hé con lai
thit nhat (do thé hé P sinh ra); F, chi thé hé con lai thir hai (do thé hé F| sinh ra); F; chi thé hé con lai
thit ba (do thé h¢ F, sinh ra).

Ky hiéu cdc alen: céc chir cdi in hoa ky hi€u cho alen trdi hoan toan, con chir céi in thuong ky hi¢u
cho alen 1n. Chit cdi duoc chon lam ky hi¢u 1a chit dau tién cla tén tinh trang bién di hodc dot bién,
phan biét voi tinh trang binh thudng (con goi 12 tinh trang kiéu dai) 1a tinh trang phd bién nhat trong
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quan thé.

Vi du: hat dau mau vang la phé bién hon rat nhiéu so v4i hat ddu mau luc nén alen duoc ky hi¢u la
chit g (g 12 chit dau tién cua tir green nghia 13 mau luc, va ky hiéu bang chit thudng vi 1a tinh trang 13n).
Do d6 alen twong Uing quy dinh tinh trang troi mau vang s€ la chit cdi in hoa tuong trng véi g 1a G.

Trong mot sb thu lidu, tinh trang kiéu dai duoc ky hiéu bang du +, con tinh trang khong binh
thuong hoac dot bién duogc ky hiéu béng chit in hoa hoac chit thuong tuy theo la trdi hay lan.

Dbi v6i twong quan gen alen ddng trodi thi ky hiéu cdc alen déu viét bang chir céi in hoa twong tmg
v6i tén ting tinh trang vi mdi alen déu c6 biéu hién tinh chit ctia minh. Vi du gen quy dinh nhém méu
MN duoc ky hiéu bang chir LM va LN cho hai alen, trong d6 chit L 12 ky hiéu gen vé nhém mdu nay dé
ky ni€ém cho nguodi da phat hién ra nhém méu nay la Landsteiner va Levine, LM va LN 13 hai alen cua
gen quy dinh phenotyp nhém mdu M va N.

Trong ddy nhiéu alen ctia cing mot gen thi chit cdi in hoa dugc dung dé ky hiéu cho alen trdi hon
tat ca cdc alen khéc, con alen lin so voi tat ca cdc alen khdc ky hiéu bang chit thudng, cédc alen khic
thudc gitta hai thdi cuc nay dugc ky hiéu bang chir thuong keém theo ky hiéu phu (¢ trén cao) phit hop.
Vi du mau mat rudi gidm Drosophila melanogaster dugc quy dinh boi hang loat alen gy nén céc
phenotyp bién d6i tir kiéu dai mau do, qua cdc dang mau khéc t6i dang mau tring trong d6 tring 1a lin
so v&i moi dang khac, duoc ky hi¢u 1a w (white), kiéu dai d6 ky hi¢u 1a W, cdc alen trong day duoc ky

bl h h bf

hiéu 1an luot 12 W >w >wPl >we > wh > wi > w >wi>wP > wl>w.

2. CAC NGUYEN LY DI TRUYEN CUA MENDEL
2.1. Thyc nghiém ciia Mendel vé lai mét tinh va hai dinh luat Mendel I va II
2.1.1. Thuc nghiém

>w

Mendel sir dung céc dong dau Ha Lan thudn ching dé lai thuc nghiém, quan sat timg trang thai tinh
trang trong moi thuc nghiém dé theo doi sy di truyén tir thé hé bd me t&i cdc thé hé con chéu vé tung cap
trang thdi tinh trang tuwong phan.

Phuong phép lai hai ciy b me chi khdc nhau vé mét tinh trang hodc chi so sanh vé mot tinh trang
goi la lai m@t tinh.

Mendel da nghién ciru lai mot tinh vé 7 loai tinh trang khéc nhau va thu duoc céc két qua nhu sau:

Bang 2.1. Két qua lai mét tinh cia Mendel

Loai Fa 0
tinh trang P F, (S6 lweng) Fy (%)

nghién ctru Téngsé | Troi Lin Tréi | Lan
Ch.cao than | Than cao x than thap T4t ca cao 1064 787 cao | 277thédp | 74,0 26,0
Mau hat Hat vang x hat luc Tét ca vang 8023 Sgis 2001 luc | 75,1 24,9

y £, = 1850
Dang hat Hat tron x hat nhan Tat ca tron 7324 5474 tron nhan 74,7 25,3
Mau qua Qua lyc x qua vang Tt ca luc 580 428 luc 152 vang | 73,8 26,2

R Qua phéng x L 2 A 882 299
Dang qua quaphiing Tat ca phong 1181 phdng phing 74,7 25,3

Hoa tim lam x hoa Tt ca tim 705 tim
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Mauhoa | trang lam 929 lam | 224trdng | 75,9 | 24,1
Vi trf hoa H’oa moc nach x moc Tat c,a moc 858 651,moc 207, moc 75.9 4.1
dinh nach nach dinh

2.1.2. Pinh lugt Mendel I (dinh ludt dong tinh - dinh ludt tinh trji)

Mendel nhan thiy & F tat ca c6 phenotyp gidng nhau va gidng véi mot trong hai dang bd me, nén
Mendel goi tinh trang duoc biéu hién & F la tinh trang tri, tinh trang khong dugc bi€u hi¢n & F la tinh
trang lan. Tw nh’én xét cua Men(}el 151’ khi lai hai co thé thuan chung khac nhau vé mdt cap tinh trang
tuong phan thi tat ca con lai F d€u giong nhau va déu mang tinh trang troi nén hién tugng nay duoc goi
la dinh luat dong tinh hay dinh luat tinh trgi hay dinh luat thir nhat cua Mendel.

2.1.3. Dinh ludt Mendel II (dinh ludt phan tinh)

Khi cho F, tu thu phin Mendel nhén thiy trong moi thyc nghiém thi F, déu phén tinh véi ty 1& xap
xi 3 tro1 : 1 1an (bang trén). Cho céc cdy F, tu thu phan, Mendel thay cay F) mang tinh trang lan thi cho
F, tat ca déu chi biéu hi¢n tinh trang 1an, thuan chung. Trong s0 céc cdy mang tinh trang tr6i F, ¢6 1/3 s6
cay khi tu thu phan cho F, d€u chi biéu hién tinh trang tri - nghia la thuén chung; 2/3 s6 cdy con lai
khi tu thu phan lai cho F, phan tinh theo ty 1€ 3 trdi : 1 1an, nghia 1a nhiing ciy khong thuén chung. Nhu
vay 6 F, ¢6 1/4 s0 cdy trdi thuan chung; 2/4 s6 cay troi khong thuan chung; 1/4 s6 cay lan thuén chung.
2.1.4. Co 56 té bao hoc ciia phép lai m¢t tinh

V6i cdc kién thuc di truyén té bao hoc ngay nay, ngudi ta biét rang trong té bao 2n cua co thé cic
nhiém sic thé ton tai theo ting cip tuong dong, gidng hét nhau vé hinh dang, kich thudc va céch sip xép
gen. Trén mdi cdp nhidm sic thé tuong ddng chira cdc gen ton tai theo ting cip gen alen thudc cic locus
giéng nhau, twong tng voi nhau tirng d6i mot. Trong di truyén don gen thi tig ddi hai alen twong tic
v6i nhau dé quyét dinh mot tinh chét cua co thé. Khi phin bao giam nhidm dé hinh thanh giao ti, cdc
nhiém sic thé cua cip twong déng phan ly nhau, mdi nhiém sic thé hoic ngudn bd hodc ngudn me phin
ly di vé mot giao tir, nén ting cip gen alen nam trén cip nhidm sic thé iy ciing phan ly nhau, mdi alen
di vé mot giao tir. Khi hai giao tir duc va cdi phdi hgp véi nhau tao thanh hop tir thi hai nhidm sic thé
trong ddng lai ton tai thanh d6i & hop tir, va do d6 hai alen ctia mdi gen trén cip nhiém sic thé ay ciing
lai ton tai thanh cip alen & hop ti, trong d6 mot c6 ngudn gde tir bd, mot 6 ngudn gde tir me.

Nguyén 1y phan ly cia Mendel dugc bd sung hoan chinh, gii thich bang co s di truyén té bao hoc,
con goi 12 nguyén 1y phén ly gen nhu sau: "Trong co thé cdc gen ton tai theo timg doi (nhung riéng 18,
khong hoa 1an vio nhau). Khi tao thanh giao tir, tiing cip gen phan ly nhau va mdi gen di vao mot giao
tir. Sau khi hai giao tir giao phdi voi nhau thi cdc gen alen lai phdi hop véi nhau thanh timg d6i & hop

7,1

tu.
2.2. Thuc nghi¢m ciia Mendel vé lai hai tinh - Dinh ludt Mendel I11
2.2.1. Thi nghiém

Mendel tién hanh thuyc nghiém lai cic ciy dau thuan chung vé hai tinh trang khéic nhau (goi 1a lai
hai tinh) dé xem xét su lién quan va su hoat dong cua hai cdp nhan t6 di truyén khic nhau trong cting
mot phép lai (cdc cdp gen quy dinh céc cip tinh trang ma Mendel chon dé nghién ctru nam trén nhing
cap nhidm séc thé twong dong khic nhau).

Mendel lai ciy dau thuan ching c6 hat tron, vang vé6i cdy thuan ching c6 hat nhan, luc. Két qua ¢
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thé hé F tat ca cdc ciy déu dong tinh c6 hat tron, vang. Pem gieo céc hat ¢ thé hé F va dé céc cay
F tu thu phan, ¢ thé hé F, thu dugc 4 loai hat: trong tong s6 556 hat F, co 315 hat tron, vang, 108 hat
tron, luc, 101 hat nhén, vang, va 32 hat nhan, luc. Khi rit gon thanh céc s6 nho, két qua rat gan voi ty 1€
9:3:3:1 theo du doéan 1y thuyét ctia Mendel ma 6ng nhan ra 1a mot nhi thirc bac hai 1a (3 + 1)

Két qua lai hai tinh gidng nhu du dodn ctia Mendel 1a sy tong hop cua hai phép lai mot tinh duoc
tién hanh trong cﬁpg mot cd thé & clng thoi gian va hai cp nhan té di truyén di di truyén hpén toan doc
18p v6i nhau. ¢ thé h¢ F, ty 1€ gilra tron v6i nhan 1a 3:1 va gitra vang vdi lyc cling 1a 3:1. K€t qua dé cho
thay cdp nhan to di truyén nay da t6 hop doc 1ap do6i voi cdp nhan to di truyén kia:

B:1) x B3:1)=9:3:3:1.

Mendel khdi quat thanh nhén dinh la "Cac cdp nhan td di truyén khéc nhau cta co thé b me c6 su

to hop doc 1ap, cap no khong phu thudc vao cap kia 6 co thé con".

2.2.2. Dinh luat Mendel I11

Qua lai hai tinh vé sau duoc khai quét hoa va b6 sung thém, xay dung thanh dinh luat Mendel thu
ba con goi 12 dinh luat phéan ly doc 1ap, hay goi 1a nguyén 1y t6 hop doc 1ap: “Néu mdi cip gen quy dinh
mot loai tinh trang nam trong hai cdp nhiém sic thé khéc nhau, khi phan bao giam nhiém s& phan ly mot
cach dgc 1ap, doi nay khong phu thudc doi kia, va tung gen s€ di vao tap hop & cic giao tir mot cach
ngau nhién”.

Nguyén 1y t6 hop doc 14p dugc tng dung trong thuc té tap giao dong vat va thuc vat dé phdi hop
cdc tinh trang mong mudn va duy tri cdc tinh trang d6 trong cling mot cd thé.

2.2.3. Co 56 té bao hoc ciia phép lai hai tinh

Thuc nghiém lai hai tinh cia Mendel sau nay di dugc giai thich bang cdc kién thuc di truyén té bao
hoc nhu sau:

Mot cdp gen alen N, n quy dinh cap tinh trang do tron, nhan ctia vo hat, mgt cdp gen alen khac 1a L,
1 quy dinh mau hat vang, luc. Hai cip gen khong alen nay nim trén hai cap nhidm sic thé twong dong
khéc phau. Thé hé P thuan chang nén co thé tron, vang NNLL chi c6 mét loai giao tir qhﬁ:a cac gen NL,
co thé nnll cling chi ¢c6 mot loai giao tir chira nl. Do d6 F| chi ¢6 mot genotyp duy nhat 1a NnLl, do c6
mat cd hai gen trgi N, L nén phenotyp dong tinh tron, vang.

Khi F1 giam phén tao giao tir, mot cip nhiém sic thé twong dong nay mang N va n phén ly nhau,
mot cip nhiém sic thé trong déng kia mang L va 1 ciing phan ly nhau. Ching phén ly mét cach doc 1ap
nén cdc gen khong alen trén cdc nhidm sic thé khdc nhau nay di t6 hop tu do duoc véi nhau. Do d6 da
tao duoc 4 loai tinh tring mang cac t6 hop gen NL, N1, nL va nl véi ty 1 bang nhau va ciing tao dugc 4
loai trimg voi to hop gen nhu vay.

q Khi thu tinh ngﬁg nhién 4 loai tjnh tr’tlng va 4 loai trimg tao 16 t6 hop céc hop tir, trong d6 c¢6 nhirng
t0 hop c6 genotyp gidng nhau nén tong s6 ¢ F, gobm 9 genotyp va 4 phenotyp nhu sau:

(INN:2Nn: 1nn) x (ILL:2LI: 111) = INNLL : 2NNLI : 2NnLL : 4NnLI : INNII :

2Nnll : InnLL : 2nnLl : Innll.

(3vang : 1 luc) x (3tron : Inhan) =9 vang tron : 3 vang nhan : 3 luc tron : 1 luc nhan.

2.3. Lai da tinh - Swphdn ly ba tinh trang va nhiéu tinh trang

Trong phét trién 1y thuyét vé lai, Mendel khong chi phén tich truong hop lai hai tinh trang ma 6ng
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da lam cac thi nghi¢m vé lai ba tinh vé céc tinh trang hinh dang hat, mau sdc 14 mam va mau sic vo
hat.

Dua trén céc két qua dd thu duoc vé lai nhiéu cip tinh trang dong thoi, Mendel khdi quét héa vé n
cdp nhan té di truyén chi phéi n cip tinh trang di truyén doc lap, sau nay duge cdc nha nghién ctru khic
bo sung hoan chinh goi la dinh luat t6 hop: “V&i n cdp gen khong alen ndm trén n cdp nhiém sac thé
twrong dong khdc nhau phan ly doc 14p c6 kha ning tao ra 2" kiéu giao tir E. 4" s6 t6 hop giao tir tao E,
2" phenotyp F, vo1 su phan ly vé phenotyp la (3+1)", s6 loai genotyp F, 1a 3" v6i su phan ly vé genotyp
la (14+2+1)" .

2.4. Sw phdt hién lgi cdc dinh lugt Mendel va cdc bé sung 1y thuyét di truyén hoc hi¢n dai sau Mendel

Nim 1866 cong trinh cia Mendel duoc in trong ky yéu ctia Hoi cdc nha ty nhién hoc ¢ Bruno. Tuy
nhién, phat minh ciia Mendel khong duoc ngudi duong thoi hiéu théu.

Niam 1900 da xay ra viéc phét hién lai 1an thir hai 1y luan ciia Mendel, m& dau cho sy phit trién cia
di truyén hoc. Sau d6, da xuat hién nhiéu nghién ctru di truyén ¢ nhidu ddi twong rat khéc nhau va ca cdc
nghién ctru di truyén nguoi da tim ra cdc quy luat di truyén hoc sau Mendel, bo sung cho cdc dinh luat
Mendel. Déi véi gen trong nhan trén nhiém sic thé, su di truyén mot tinh trang nao dé cua mdi c4 thé
cho céc con chéu trong quan thé ¢6 nhidu kiéu co ché di truyén khac nhau: di truyén don gen; & loai gen
¢6 tinh da hiéu thi mot gen tic dong chi phdi sy biéu hién nhiéu mit & phenotyp; hai hodc nhiéu cip gen
khong alen cung tadc dong Ién sy di truyén va biéu hién cia mdt tinh trang nao dé. Céc tinh trang c6 thé
do cdc gen thudc nhém gen lién két nhidm sic thé thuong hodc thudéc nhém gen lién két nhiém séic thé
gi6i. Sy di truyén tinh trang ciing c6 thé thudc loai di truyén da gen, da nhan td, ngoai ra con c6 su di
truyén té bao chit.

Madi kiéu co ché di truyén c6 nhitng dic diém tinh chét riéng, s& duoc xem xét 1an lugt trong céc
phan tiép theo.

3. DI TRUYEN PON GEN
3.1. Khdi nié¢m

Di truyén don gen 12 kiéu di truyén ma su quy dinh mét tinh trang nao d6 cua timg co thé va clia cdc
cd thé trong quan thé chi do cdc alen ciia mot gen, thudc ciing mot locus twong tic va lién quan anh
hudng nhau dé quy dinh sy biéu hién cta cdc trang théi tinh trang. Trong mdi co thé ludng boi thi ching
ton tai thanh ddi, hai alen cta gen twong tdc nhau dé quy dinh phenotyp.

Di truyén don gen dua trén co so ciia sy phan ly va to hop cta cip gen alen trén cip nhiém sic thé
tuong dong trong giam phan va trong thu tinh, giéng nhu kiéu di truyén Mendel, dua trén 1y thuyét todn
hoc ¢6 thé tinh todn duoc tan s ciia genotyp va phenotyp bang hé thirc todn hoc nén con goi 1a “di
truyén kiéu Mendel” hay “di truyén don gian theo hé thic”.

Di truyén don gen gdm di truyén hai alen va di truyén nhiéu alen.

3.2. Di truyén hai alen
3.2.1. Khdi ni¢m

Di truyén hai alen 1a dang di truyén don gen trong d6 quyét dinh sy biéu hién ctia mot tinh trang nao

d6 ctia mdi cd thé va cua cdc cd thé trong toan quan thé chi do hai alen cua gen chi phdi.

3.2.2. Twong quan trji lan hoan toan
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Tuong quan troi lin hoan toan 1a dang twong quan giita gen trdi A va gen lin a ma & thé dj hop Aa
chi c6 trang théi tinh trang do alen trgi A quy dinh duoc thé hién con trang théi tinh trang do alen 1an a
quy dinh bj 14n 4t di khong thé hién ra phenotyp.

Nhu vay cdc co thé c6 genotyp ddng hop va di hop vé gen trdi (AA va Aa) déu c6 phenotyp cia A
gidng nhau. Vi dy trong lai mot tinh ctia Mendel thi céc co thé TT va Tt déu c6 phenotyp 1a than cao vi
T tr6i hoan toan so voi t.

..

Céc nghién ctru sau nay cho thiy rang cdi goi 1a “gen 1dn” trong thuc té c6 thé khong phai hoan toan
12 nhu thé. N6i mot céch chinh xdc hon thi alen lin gay nén sy biéu hién khé théy duoc hodc khong théy
duogc vé phenotyp. D trong trudng hop vé bé ngoai khong thiy dugc & cdc biéu hién phenotyp thi ciing
c6 thé phat hién duoc nho nhitng phuong phdp héa sinh dic biét 1a cdc biéu hién ciia gen & mirc d6 phin
tu.

Ngoai ra ciing mdt gen nhu nhau nhung trong cdc diéu kién nay ctia moi truong c6 thé hoat dong
nhu 1a gen trdi va trong céc diéu kién khéc ctiia moi truong c6 thé hoat dong nhu la mdt gen 1an.

3.2.3. Twong quan tréi khong hoan toan - Sw biéu hién trung gian

C6 loai tinh trang ma cdc alen quy dinh cdc trang thdi cua tinh trang 1a trdi khong hoan toan nén &
co thé di hop tir, két qua tuong tic cua hai alen tao nén phenotyp c6 dang trung gian giira hai trang théi
tinh trang do alen nay va alen kia quy dinh vi mdi trang théi tinh trang do timg alen quy dinh déu duogc
biéu hién mot phan & co thé di hop tir.

Vi dy mau hoa ciia cdy hoa mém ché Antirrhinum sp. di truyén theo kiéu troi khéng hoan toan nén
ciy c6 genotyp AA c6 hoa mau do, cAy aa c6 hoa mau tring con ciy Aa c6 hoa mau hong 1a mau trung
gian gitta d6 va tring vi alen A quy dinh su tao ra sic t6 d6 va alen a quy dinh sy tao ra sic té tring cling
hoat dong nén & ciy Aa, ca hai loai sic t do va tring cing duoc tao ra lam hoa c6 mau hong.

3.2.4. Twong quan dong trgi

Trong twong quan ddng trdi thi ca hai alen cling troi twong duong nhau nén & co thé di hop tir ¢6
phenotyp biéu hién ca hai trang théi tinh trang ma hai alen d6 quy dinh mdt cdch hoan toan va ngang
nhau chtr khéng biéu hién tinh chit trung gian.

Vi du ¢ hé nhém méau MN, alen LM quy dinh hdng cau c6 khdng nguyén M, bi ngung két boi khing
thé khang M; alen LN quy dinh hong cau c6 khéng nguyén N, bi ngung két boi khdng thé khang N.
Nguoi di hop tir genotyp LI:’ILN thi & phenotyp hong cau c6 ca hai loai khang nguyén M va N, bi ngung
két bdi ca hai loai khang thé khang M va khang N. Pac diém di truyén hai alen dugc minh hoa ¢ phan di
truyén y hoc.

3.3. Di truyén nhiéu alen
3.3.1. Khdi niém

Di truyén nhiéu alen 13 dang di truyén don gen trong d6 sy quy dinh mot tinh trang nao d6 trong
quan thé 1a do nhiéu alen cia mot gen chi phdi, tao thanh nhiéu trang théi tinh trang khic nhau &
phenotyp twong tmg voi cdc alen d6, nhung trong mdi co thé ludng boi thi chi ¢6 thé ¢ hai trong sd
nhiéu alen dé.

3.3.2. Locus phirc hop

Trong di truyén hai alen thi locus gen chi c¢6 hai alen khu trii trén hai vi tri gidng nhau cia cip
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nhiém sic thé twong dong. Tuy vay, gen trong qud trinh dot bién c6 thé tao thanh nhiéu dang khic
nhau & cdc cd thé khdc nhau trong quan thé, tao thanh diy nhiéu alen. Vi vy trong di truyén nhiéu alen
thi locus gen c¢6 nhiéu alen (> 2 alen) va mdi co thé 2n chira mot to hgp gom hai trong s6 nhiéu alen Ay;
locus gen duoc goi la locus phurc hop.

3.3.3. Genotyp va phenotyp trong di truyén nhiéu alen

Do c6 nhiéu alen khac nhau nén véi cac cach t6 hop khac nhau cua hai trong s6 nhi€u alen ay ma ¢
co thé 2n tao nén nhiéu genotyp va c6 nhi€u phenotyp vé cic loai trang thai khac nhau cua tinh trang
twong tng véi cdc td hop genotyp khac nhau cua cic alen ay.

S loai genotyp trong dy nhiéu alen dugc tinh bing céc cong thirc sau:

n(n+1)
2

Téng 5O genotyp =

) . n 12 s6 lugng cic loai alen trong ddy alen ctia gen
So6 genotyp dong hop tir =n

n(n-1)

S6 genotyp di hop tir =

Di truyén nhém mdu ABO (ABH) 1a di truyén nhiéu alen, dugc minh hoa & phan di truyén y hoc.

4. SU TUONG TAC GIUA HAI GEN KHONG ALEN PHAN LY PQC LAP CUNG QUY PINH
MOT TINH TRANG VA CAC BIEN POI CONG THUC PHAN LY MENDEL

Néu hai gen khong alen twong tic nam trén hai cip nhiém sic thé khdc nhau thi ching phan ly doc
1ap, t6 hop tu do véi nhau tao ty 18 kiéu gen & F, van 12 9A-B- : 3A-bb : 3aaB- : 1aabb nhung do hai gen
khong alen ndy cling tuong tdc nhau chi quy dinh mot tinh trang nén s loai phenotyp & F, thuong 1a it
hon 4 va 1a cdc bién dang cia ty 16 9:3:3:1.

Hién tuong lién hop gitta hai gen khong alen ciing quy dinh mt tinh trang tao bon loai phenotyp &
F, v6i ty 1€ 9:3:3:1 vé mot tinh trang.

Sb gen tuong tic 12 ba gen khong alen phan ly doc lap sé& tao F, nhiéu hon tdm kiéu hinh véi ty 16 1a
cic bién dang ctia 27: 9:9:9:3:3:3:1. Néu 1 bdn gen thi cdc ty 1 kiéu hinh con phirc tap hon nira.

Bang 2.2. Cac ty I1&é phenotyp & F, cia cac dang twong tac 2 gen khéng alen

Genotyp A-B- A-bb aaB - aabb
Ty |& kinh dién 9 3 3 1
Twong tac at ché cha gen troi 12 3 1
Twong tac at ché cha gen lan 9 3 4
Twong tac bd tro tring hop véi hiéu qua bd sung 9 6 1
Hién twong twong tac cong gop 15 1
Hién twong twong tac bd tro gira hai gen troi khéng alen 9 7
Hién twgng twong tac khir ctia gen khir 1én gen 13 3
khong alen ké ca 1 aabb

5. TINH PA HIEU CUA GEN
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TAt ca céc biéu hién phenotyp nhiéu mat cua mot gen dugc goi la cic hiéu qua ciia mot gen da hiéu
hay con goi la tinh da hiéu cua gen.

Mtrc d6 da dang:

Mot gen c6 thé xdc dinh tinh trang bé ngoai, dong thdi ciing ¢6 anh hudng dén sirc sdng, strc sinh
san. Vi du gen chi phdi tinh trang cdnh cut ¢ rudi gidm ddng thoi 1am cho sirc sinh san cua rudi gidm
giam.

C6 gen da hiéu ma hiéu qué cia tinh trang nay 12 troi, hiéu qua cua tinh trang khéc 1a di truyén theo
kiéu 13n. Vi du dot bién 16ng vang & chudt 1a trdi nhung c6 hiéu qua lan giy chét ¢ trang thai dong hop
ca hai gen dot bién.

6. DI TRUYEN DA GEN
6.1. Khai niém vé di truyén da gen va di truyén da nhén té

Tir nam 1760 Kolreuter dd néu 1én két qua lai hai ching thudc 14 thin cao va thin thap cho céc cly
F, ¢6 kich thude trung gian gitra bd va me, cdc ciy F, co nhiéu kich thuéc chénh 1éch nhau lién tuc tir
muirc d6 thip dén mirc do cao giita cdc chung bd me va éng khong giai thich duogc két qua.

Nim 1869, Galton da nhan thay nhiéu tinh trang cia nguoi nhu: mach déap, huyét dp, nép vén da...
va nhiéu tinh trang quan trong cua sinh vat nhu nang suét sira ctia bd, kha nang dé tring cua ga, kha
nang cho len ctia clru... ¢ tinh bién thién lién tuc tir thdi cuc nay t6i thdi cuc kia va cho rang chiing do
nhiéu nhén t6 di truyén chi phdi.

T&i nam 1908 Nillson Ehle va East dua ra gia thuyét di truyén da gen ddi véi mot sd tinh trang s6
luong, cho réng 6 mot sb tinh trang thi sy biéu hién ra phenotyp phu thudc vao nhiéu gen, su phat trién
cua tinh trang 12 do hoat dong tich gop cta nhiéu gen tic dong theo cing mot huéng.

Nhiéu déng gép co ban ciia cdc nha khoa hoc sau d6 dwa dén quan niém hoan chinh vé su di truyén
da gen ddi vé6i cdc tinh trang sb luong.

Tir céc hiéu biét trén, rit ra dinh nghia "Di truyén da gen 12 dang di truyén ma su biéu hién cua tinh
trang bi kiém sodt boi nhiéu gen khong alen, trong d6 mdi gen thanh vién chi c6 mot tic dong nho 1én
phenotyp khong du dé tao nén mot thay ddi thiy dugc ¢ phenotyp, nhung tong mot hé thdng nhiéu gen
thanh vién cting tic dong theo mot hudng c6 thé giy nén nhing thay d6i vé lugng cé thé thiy dugc ¢
phenotyp".

Phenotyp trong di truyén da gen do két qua tdc dong cua tong thé nhidu gen thanh vién tuong téc
nhau, déng thoi chiu nhidu anh hudng ciia su twong tic gilta genotyp voi nhiéu nhin t6 moi truong khic
nhau goi 1a di truyén da nhan t6. Vi vy, trong phan 16n cdc trudng hop di truyén da gen va di truyén da
nhan t6 dugc ding voi ¥ nghia tring nhau.

6.2. Pic diém

- Pai da s6 cdc loai tinh trang di truyén da gen 1a cic tinh trang c6 tinh chét dinh lugng, nghia 1a c¢6
thé do luong duogc (tinh trang ) luong). Tinh trang nay bi kiém soét boi nhiéu locus gen khac nhau.

- Clng véi cac da gen thudc céc locus khac nhau thi hién tugng day da alen cua ting gen trong
nhiéu gen 4y ciing ¢4 vai trd tao ra bién thién tinh trang. Su thay ddi alen cta timg gen thanh vién trong
céc t6 hop gen khac nhau thudng c6 hiéu qua phenotyp nho, va cdc phenotyp gidng nhau hodc tuong tir
nhau c6 thé 12 do két qua tic dong cua nhiéu loai genotyp khic nhau.
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- Su biéu hién ra phenotyp cta tinh trang c¢6 d6 bién thién rat 1én do cdc anh hudng cia céc nhén tb
moi truong.

- Trong mot quén thé thi tinh trang thuong biéu hién theo kiéu phan bd bién thién lién tuc. Néu quan
thé dong nhat, su bién thién cé dudng phan phdi chuan. Vi du chiéu cao ding ciia cdc cé thé trong mot
quan thé nguoi truong thanh cé kich thude bién thién lién tuc tir 1,42m dén 1,75m, sd trung binh 1a
1,60m.

- Mot sb tinh trang da nhan t thi riéng mot yéu td khong quyét dinh dugc su biéu hién cua tinh
trang. Vi vdy khong thé tinh todn kha ning biéu hién tinh trang ctia cdc thé hé con chdu trong cdc phép
lai nhu céc tinh trang di truyén hai alen, ma chi ¢6 thé d4nh gid qua céc con sb diéu tra trong quan thé, 1a
céc con s kinh nghiém qua thong ké.

Vi du minh hoa vé sy di truyén mau da do hé thdng nhiéu gen kiém sodt & loai ngudi:

Di truyén mau da ¢ ngudi duge ddnh gid c6 tir 2 d&én 20 d6i gen, Davenport ¢ Jamaica di phan tich
hai ddi gen chu yéu chi phdi mau da va 6ng di 1ap mot biéu mau phan dinh mau da dua vao ty 1& % sic
to.

7. SU LIEN KET GEN VA SU TAI TO HQP CAC GEN TRONG NHOM GEN LIEN KET
7.1. Sw lién két gen

Nghién ctru di truyén cta bat ky loai thuc vét hay dong vat ndo, ngudi ta déu thdy mdi loai sinh vat
ay c6 hang ngan, hang van gen. Nhung ngudi ta biét chic 12 s6 luong céc cip nhiém sic thé & cdc loai 1a
khong nhiéu. O ngd dd nghién ctru hon 500 gen, nhung sé luong nhidm séc thé 1 10 cip. O rudi gidm
hon 1000 gen, nhung s6 lugng nhiém sic thé 1a 4 cdp, & ngudi hon 30.000 gen, nhung s6 lwong nhiém
sdc thé 1a 23 cdp... Néu cdc gen ndm trong nhiém sic thé thi mdi cip nhiém sic thé s& phai mang mot
nhém gen hoan chinh, va cic gen nam trong mot nhiém sc thé phai hgp thanh mdt nhém lién Két.

Bateson va Punnet (1906) d phat hién hién tuong lién két gen lan dau tién. Trong thi nghiém lai
gifta cdc thir dau thom véi nhau cdc tdc gia nhan thdy su phan ly khi lai hai tinh khdc voi két qua thi
nghiém ctia Mendel, ching khong di truyén doc 14p nhau ma c6 khuynh huéng di truyén lién két ciing
v6i nhau qua nhiéu thé hé.

Céc cong trinh nghién ctru ctia Morgan va cong sy bat dau tir 1910, bang thuc nghiém da phét hién
su tOn tai ciia cdc nhém gen lién két tng véi cac nhiém sdc thé nhét dinh. Qua d6 da chtrng minh réng sur
lién két cua cdc gen trong pham vi ting nhiém sic thé khong c6 ¥ nghia tuyét ddi. Cic gen nam trong
cic doan khdc nhau cta cdc nhiém sic thé khdc ngudn, c6 thé phén ly va két hop nhau bang cdch téi to
hop bén trong tirng cip nhiém sic thé twong ddng. Nghién ctru chi tiét cdc qud trinh nay c6 thé phat hién
duogc cdc nguyén tic td chic di truyén ciia nhiém sic thé.

Nguyén nhin din dén sy lién két khéng hoan toan 1a do hién tugng tiép hop, bat chéo cta cip
nhiém séic thé tuong ddng khi phan ly ¢ nhidu diém sé& hinh thanh nhitng dang c¢6 hinh chir X, do d6 hién
turong nay duoc goi 1a "bit chéo". Morgan giai thich nhiing s6 liéu cua dng bang sy lién két khong hoan
toan & rudi gidm, dd néu 1én gia thuyét rang khi bét chéo c6 su trao di giita cdc doan cua cic nhiém sic
thé khdc ngudn, mang theo cdc gen trén nd, dan t6i hién twong hoén vi gen.

Nghién ctru sy di truyén lién két cua cdc gen cho két qua khing dinh rang timg nhém gen lién két
g véi timg cdp nhiém sic thé nhat dinh. Mdi lién hé giita nhém gen lién két voi tirng nhiém sic thé
duoc phat hién dau tién ¢ rudi gidm. Céc thi nghiém ty mi phan tich sy bit chéo ¢ rudi gidm, nam 1919
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Sturtevant d4 néu ra cdc gen trong nhiém sic thé dugc phin bd theo chiéu dai va da chirmg minh
bang su ton tai cdc quy luat chat ch& khi phan tich lién tiép su lién két khong hoan toan trong hé thong
céc gen thudc ciing mot nhém lién két. Vi du sy nghién ciru mdi quan hé tuong hd giira ba gen trong
truong hop bit chéo, da phét hién rang, néu tan sd bat chéo (phan trim) gira gen A va B bang mot dai
luong M ndo d6, va giita gen A va C tan s 1a bang dai lwong H, thi tin s bit chéo giita gen B va C
hodc bang M + H hodc M - H. Quy lut nay 4p dung cho moi gen trong tirng nhém lién két. R3 rang chi
c6 thé giai thich dugc hién twong nay néu thira nhan sy phan bé theo chiéu dai cua cdc gen trong nhiém
sic thé.

Trén co s& céc thi nghiém, ngay nay déi v6i nhiéu sinh vat nguoi ta thiét 1ap duoc cdc ban d6 dudng
thing ctia céc nhidm sic thé.

7.2. Nguyén tdic ldp bin dé di truyén

Ban d6 di truyén 12 so dd vi tri trong ddi ciia cdc gen trén nhidm sic thé cia toan thé bo nhiém sic
thé don boi cta sinh vat. ¢ nhitng loai c¢6 cip nhiém sic thé gidi c6 thanh phan to hop gen trén nhiém sic
thé X khéc v6i & Y thi ban db di truyén duoc 1ap cho ca hai nhiém sic thé X va Y.

Xiéc dinh nhém gen lién két bang lai hai tinh trang: néu ty 1é phan ly nhan dugc & F, 1a 9:3:3:1 thi
hai gen nay nam trén hai nhidm sic thé khéc nhau, nguoc lai néu thiy ty 1& d6 1a 3:1 hodc gan gidng 3:1
(vi con c6 thé xay ra trao d6i chéo) thi c6 thé két luan hai gen dang quan tim cting ndm trén mot nhiém
sac thé. Trong thuc té, thay vi phép lai trén nguoi ta thuong dung phép lai phén tich, lai F; cua phép lai
hai tinh véi co thé dong hop 1an vé hai gen nghién ctru. Néu & thé hé con ty 1& phan ly phenotyp 1a
1:1:1:1 thi hai gen nam trén hai nhiém sic thé khdc nhau, néu phan ly theo ty 18 1:1 hodc hai phenotyp
v6i ty 1¢ 16n va bang nhau, hai phenotyp vdi ty 16 nho va bang nhau thi hai gen tuong (mg nam trén ciing
mot nhidm séc thé.

Xéc dinh vi tri cdc gen trén nhiém sic thé dua trén khoang cdch gitta ching. Khoang cdch gitta hai
gen ty 1& thudn véi tan sb trao doi chéo. Ngudi ta da dung tan sb trao d6i chéo dé do khoang cich giira
cac gen. 1% trao ddi chéo duge coi 1a mdt don vi chiéu dai cua ban do di truyén va dugc goi 1a centi -
Morgan (cM).

MBJi cip nhiém sic thé trong giam phan ¢ thé xuit hién khong chi truong hop bat chéo mot 1an, ma
con nhitng hién tuong bat chéo hai 1an, bit chéo ba 1an va nhiéu hon nita. Trong bdn chromatid cta cip
nhidm sic thé kép c6 thé ¢ sy trao ddi nhiéu 1an dan dén bét chéo khong phai chi ¢ hai ma con & ba
hodc tat ca bén chromatid.

7.3. Hién twong bit chéo soma

Qua thi nghiém vé rudi gidm, Steri dd chting minh rang, hién twong bat chéo khong phai chi xay ra
trong qud trinh giam phan, khi phat trién cdc té bao phdi, ma con trong nhiéu truong hop khic va ca
trong té bao soma binh thudng. Ong da néu 1én hién tuong bit chéo soma. Pontecvo phdt hién rang hién
tugng bit chéo soma c6 thé xay ra trong cdc nhan ludng boi cta hé soi céc loai nAm mébc Aspergillus
khac nhau. Thyc té hién tuong bét chéo soma c6 nhiéu, nhung thudng ngudi ta khong phét hién thiy vi
n6 it khi biéu hién ra kiéu hinh.

Tir nhitng ndm 70 cia thé ky XX xut hién phuong phap lai t& bao soma. Véi cic té bao lai ngudi ta
khéo sét duge nhiéu tinh chat sinh hoc cua té bao, su hoat dong cua cac gen, su khu trd cia gen trén cac
nhiém sic thé xdc dinh, & viing xdc dinh, gép phan tich cuc vao viéc xdc 1ap ban do céc gen trén nhidm
sdc thé, tang toc do rdt ngan thoi gian rat nhiéu 1an so véi trude ddy va gép phan dang ké vao viéc xay
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dung ban d6 di truyén cua loai ngudi.

Lién két gen 12 hién twong phd bién véi tat ca moi sinh vat.

Sy phit hién lién két gen va sy di truyén dong thoi cia cdc gen lién két cia Morgan va céc cong su
12 déng gép quan trong trong di truyén hoc, voi cdc quy luat di truyén lién két cdc gen trén nhiém sic thé
thudng va nhidm sic thé gidi tinh X va Y di bd sung cdc quy luat di truyén co ban ciia Mendel, gidi
thich dwoc sy di truyén cdc tinh trang lién két hoan toan, lién két khong hoan toan va lién két giéi phd
bién & cdc loai sinh vat va & loai ngudi.
8. SU DI TRUYEN GIOI TINH

Mot trong nhitng vin dé quan trong nhit trong sinh hoc tir truée dén nay 1a sinh vat ra doi voi gidi
khac nhau. D6 1 sy tién héa cua sinh giéi dé ting kha ning thich tmg di truyén.

C6 nhiéu co ché khic nhau dé xdc dinh sy hinh thanh gi6i tinh va ty 1& gidi duc/céi, trong d6 hau
hét céc co ché do sur kiém sodt ctia cdc nhan t6 di truyén, mot s6 rat it 1oai 12 do moi truong.

8.1. Cdc co ché xdc dinh gidi tinh do nhiém sdc thé gidi
8.1.1. Nhiém sdc thé gidi

Henking - mot nha sinh hoc Dtrc (1891) da phat hién thdy mot ciu tric dic biét cua nhan té bao
dong tinh & mot sb con tring. Khoang 1/2 s6 té bao mang cu tric d6 va mot nira con lai khdng c6, 6ng
ky hi¢u clu tric d6 1a vat thé “X” va dé ra r'fmg ¢6 hai loai tinh trung khac nhau do c6 hodc khong cé vat
thé do.

Nim 1902 Chung. M.C quan sét thay té bao ciia chiu chiu cdi c¢6 sb lugng nhidm séic thé khac voi
té bao ctia chau chau duc. Nam 1905 Wilson va Stevens nghién ctru t& bao mot sé loai con tring d phét
hién ra su lién quan gitra gi6i tinh duc va cdi véi nhidm sic thé. Céc tic gia di tim ra hai co ché quy
dinh gidi tinh: co ché XX — XO (goi tit 1a co ché XO0) va co ché XX — XY (goi tit 1a co ché XY). Vé
sau nhiéu nha nghién ctru khéc ciing phét hién ra nhitng co ché nhu vay, hodc twong tu & cdc dong vat va
thuc vat khac.

Wilson (1906) d3 dinh nghia: “Nhiém sic thé gidi 1a mot, hai hodc mot nhém nhiéu nhiém sic thé
dic biét c6 & trong té bao cua co thé Eukaryota c6 phén tinh duc cdi ma né dai dién cho hai gidi dyuc cdi
dd phan héa”. O loai ludng tinh thi karyotyp khong c6 cdc nhiém sic thé dic biét nay va sy hinh thanh
cdc té bao sinh duc duc va té bao sinh duc cdi duoc hoan thanh do qué trinh phan héa thudéc mo.

Hé théng nhiém sic thé gidi co ban dugc chia thanh cdc nhém nhu sau:

- Céc hé théng nhiém sic thé gidi c6 ghép ddi va trao d6i chéo trong giam phan & gidi di giao tir. Vi
du hé théng XX/XY & mot sb loai trén nhiém sic thé X va nhiém sic thé Y con mot s6 doan ndo d6
twong (rng nhau.

- Cdc hé thdng nhiém sic thé gidi khong c6 ghép ddi va trao ddi chéo trong giam phén ¢ gidi di
giao tir. Vi du hé théng XX/XO.

- Céc hé théng nhiém sic thé khac biét ¢ gidi di giao tir. Vi du hé théng XX/XY ¢ mot s6 loai trong
d6 nhiém séic thé X khong c6 cdc doan twong tng trén Y va nguoc lai nhiém sic thé Y ciing khéng ¢
cac doan tuong tng trén X.

8.1.2. Cdc co ché xdc dinh gidi tinh do nhiém sdc thé gidi tinh
Bang 2.3. Cac co’ ché xac dinh gi&i tinh do nhiém sic thé gii tinh
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Céac co ché xac dinh giéi tinh dij giao t& dwe Céac co ché xac dinh gidi tinh dij giao t céi
- Co ché XX-XY: gi6i duc di giao t&r XY; gidi céi . o o
ddng giao t&r XX. - Co che ZZZZVZV gidi cai di giao t&r ZW; gioi dwe
Vi du: ngudi va dong vat co v, rudi gidm dc’mg glao'tu’ T
P XY « OXX Vi du: bwém, tam, mdt s6 chim va ca
Gp 50%X, 50%Y 100%X P dzz X PZW
G 100%Z 50%2,50%W
i X : XY F 122 : 1ZW
) 1 .
1 cai : 1 duwc 1 d _ | cai
- Co ché XX-XO: gi6i duc di giao t XO; gidi céi qawe el
ddng giao tir XX. ;190 ché ZZZZCZ) gi¢i cai di giao tr ZO; gi¢i duc
Vi du: cac loai thuéc bo Hemiptera va Orthoptera <,)ng g1ao th )
nhw rép, chau chau. Vidu bo nhay
P X0 X QXX P ®Z0 X dzz
Gp 50%X, 50%0 100%X Gp 50%Z, 50%0 100%Z
. F1 1ZZ : 1Z0O
F, 1XX : 1XO ~
1 cai 1d 1 duwc : 1 cai
cai : we

8.1.3. Co ché xdc dinh gidi tinh ¢ thuc vit

O mot s6 loai thyc vat phan tinh khdc gbc thi su xdc dinh gidi tinh 1a cAy duc hay ciy céi do cip
nhiém séc thé gidi quy dinh.

O thuc vat sinh san bang bao tir (n nhidm sic thé). Nam 1917 Alen nghién ctru ciy réu
Sphaerocarpus phat hién thiy ciy réu duc ¢6 7 nhidm sic thé thuong va mot nhidm sic thé Y nho hinh
dau cham, cdy réu céi ciing c6 7 nhiém sic thé thuong va mot nhiém sic thé X rat dai.

O thuc vat bac cao sinh san bﬁng hat, vi du cdy c6 hoa hat tran, hat kin co thé sinh dudng 1a 2n. ¢
mot s6 loai thuc vat bac cao phan tinh khdc gbc, vi du cdy Melandrium album ciing phdt hién thay cip
nhiém sic thé gi6i: ciy cdi ¢ bo nhidm sic thé 2n gdm 22A + XX con ciy duc c¢6 22A + XY. Khi giam
phan cay duc tao hai loai tinh trung 11A + X va 11A + Y; cdy céi tao cac noan 11A + X. Khi thu tinh
tao hop tur 2n: hop tir 22A + XX tao hat moc thanh cay céi; hop tir 22A + XY tao hat moc thanh cay duc.

8.2. Co ché xdc dinh giéi tinh don bji thé

O tit ca con tring thudc bo canh mang Hymenoptera nhu kién, ong mat, ong bo v&, gidi tinh dugc
xéc dinh bang con dudng hoan toan khac. Trong nhém nay ciing nhu & mot s con tring khéc, con céi 1a
thé ludng boi, trong khi d6 con duc 1a thé don bdi so cap. N6i cdch khéc, con duc mang sb lugng nhiém
sic thé it hon con cdi mot nira. & ong tuy sd lugng bd nhidm sic thé don boi hay ludng boi xdc dinh gisi
tinh duc hay cdi nhung diéu kién méi truong dinh dudng xdc dinh tinh hitu thu hay bét thu cia ong cdi
2n, chi ong chia 2n dugc nudi béng thirc an dac biét thi méi hiru thy, moi ong thg 2n khéc déu bat thuy.

Cé loai c6 cac gen dac hi€u tham gia vao viéc xac dinh gidi tinh khi con duc 1a don bdi thé. Vi dy, &
con tring Habrobracon juglandis ¢6 locus dic hiéu trong d6 c¢6 nhiéu alen. D4i voi loai nay ciing nhu
céc loai Habrobracon khéc, con céi phat trién tir trig thy tinh va vi thé ma ludng boi, con con dyc thi tir
tring khong thy tinh don boi. Con céi thudng mang tinh di hop vé cic gen xdc dinh gi6i tinh. Nhung
bang cdch giao phdi than thudc c6 thé tao dugc nhitng con tring ddng hop tir vé mot alen gidi tinh nao
do, céc cé thé nay la duc 2n. DPdi véi nhitng con duc ludng bdi nay hién tugng vo sinh thé hién rat ro;
boi vy, néu ching c6 xudt hién trong nhitng trudng hop cé biét thi thuc té ciing chang giit vai trd gi ca.
Nhitng con duc binh thudng ludn ludn phét trién tir tring don boi, do d6 chi mang mot trong nhiéu alen
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gidi tinh. Nhirng con duc khéc nhau thi chira nhitng alen gidi tinh khéc nhau theo kiéu nay.

Ciing nhu ¢ ong, cic té bao soma ctia con dyc Habrobracon 1a téi sinh su ludng bdi va vi thé ching
turong dong theo cdc alen gidi tinh ¢ trong trimg don bdi khong thu tinh. Do d6, ¢ céc loai Habrobracon
su dong hop tir v& céc alen gi6i tinh din dén phat trién tinh duc, con di hop dan dén phat trién tinh céi.

Sy phan tich di truyén da cho phép phét hién dwoc 9 alen vé cdc yéu td quyét dinh gidi tinh (X2, xb,
XC...). O ong, di hop ti vé ting cdp alen, duoc phat trién thanh con c4i (X2XP; X2X¢; XPXC...). R rang
céac con duc don bdi déu la ban di hop tir vé mdt alen, trong d6 cic con duc ludng boi thuong 1a dong
hop vé mot alen (X2X?; XPXD).

O mot s6 loai con tring khéc, qué trinh nay lai con khic thudng hon nia.

8.3. Sw di truyén gidi tinh do hiéu qud ciia mét gen quy dinh
8.3.1. Sw di truyén gidi tinh do mét cip alen quy dinh

Hién tuong xac dinh gidi tinh do mot cap alen cua mot gen quy dinh thudng gdp & cac cay phan tinh
khac gbc va hiém gip & dong vat.

Qua thyc nghiém & mot loai thuc vat, Corens xdc dinh ciy duc Bryonia. dioica la di giao tir chtra
cap alen Mm (trong dé alen M quy dinh tinh duc, alen m quy dinh tinh céi). Trong ndi b loai B. dioica
thudng xay ra tap giao giita cAy duc Mm x cy cdi mm, nén & doi con sd luong ciy duc va cdy cdi bang
nhau.

O loai c4 xuong Gupi (Lebistes reticulatus) gen quyét dinh giéi tinh ton tai dudi dang hai alen ky
hiéu 1a M (trdi) va f (1an) cdc cd cdi 1a ddng hop tir 1in ff, cdc cd duc 1a di hop tir Mf. Thong ké cho thay
ty 1 gidi 1a caAn bang trong quan thé ca4 mot duc : mot cdi.

8.3.2. Swdi truyén gidi tinh do nhiéu alen ciia mét gen phu tro quy dinh gidi

Nhiéu loai con trung trong by Hymenoptera thi sy quy dinh gidi tinh duc do tinh don bdi duc hodc
con do ca trang thdi dong hop tir & mot locus gen duy nhat. Nhu vi du d3 néi & trén, & Habrobracon
juglandis c6 9 alen ¢ locus gen nay. Tét ca cd thé gidi cdi phai la di hop tir. Thi du: s2sb, s%s°, sdsf... con
ca thé dong hop vé bat ky alen nao trong 9 alen nay d€u phat trién thanh con dyc tuy bat thy. Thi du:
s3%s2, s%C... Va con duc binh thudng tit nhién chi chira mét trong s céc alen ny ¢ dang don trong bd
don boi. Thi du: S%; S€...

8.4. Sw xdc dinh gioi tinh do moi truwong

Sy phén chia tinh duc, céi thudng duoc quyét dinh béi tinh di truyén. Trong mot sé trudng hop dic
biét su xdc dinh gi6i tinh chi phu thudc cdc anh hudng méi trudng. Vi du & ciy Arisaema japonica, yéu
t6 quyét dinh gi6i tinh 1a trong lwong ct: nhitng cu to nhit va chtra nhiéu chit dinh dudng nhét sinh ra
ciy c6 hoa cdi, trong khi d6 cdc ci gdy chi cho ciy ¢ hoa dyc.

9. SU DI TRUYEN LIEN KET GIOI TINH
9.1. Nguyén ly chung

C6 nhirng tinh trang thuong di truyén lién két véi gidi tinh 12 vi cip nhiém sic thé gidi tinh chinh 1a
do mét cip nhiém sic thé thuong phin héa thanh nén ngoai cic gen quy dinh tinh trang gii ching con
mang nhiéu gen quy dinh cdc tinh trang thuong von di da cing nim trén nhiém sic thé X hodc nhiém
sic thé Y. Trong qud trinh tién héa, cip nhidm sic thé gii da phan héa, mot sd gen bi bat hoat ¢ ving
biét héa c6 thé bi thai loai & nhiém sic thé nay hodc nhiém sdc thé kia, tao nén nhitng vuing chtra gen
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lién két trén nhiém sic thé X ma khong c6 alen twong tng trén Y va nhitng gen lién két trén Y ma
khong c6 alen tuong tmg trén X, va c6 thé cling con nhitng viing chira céc cip gen alen ca trén X va Y
(6 nhém sinh vat ma nhidm sic thé gidi c6 ghép doi va trao ddi chéo trong giam phan & gidi di giao ti);
hoic khéng con viing chira cdc gen thudc nhitng locus ¢6 ca trén X va Y (¢ nhém sinh vat ma nhiém sic
thé gidi khong c6 ghép doi va trao doi chéo trong giam phan ¢ gidi di giao tir). Chinh vi vay ma su di
truyén cdc tinh trang lién két giéi 1a theo cdc quy luat khdc nhau tiy thudc vao viéc gen quy dinh tinh
trang ndm & viing tuong ddng hay viing khong twong déng ¢ nhiém sic thé X hay ¢ Y, va tuy thudc gidi
tinh 12 di giao tr duc hay di giao tir céi.
9.2. Swr di truyén cic tinh trang do gen lién két nhiém sic thé X ma khong c6 alen twong ing trén
nhiém sic thé Y quy dinh (hodc do gen lién két nhiém sic thé Z ma khong c6 alen trén W quy
dinh)

O gi6i di giao tir duc, do nhiém sic thé Y khong c6 alen twong ing quy dinh nén & gidi nay chi mot
alen don doc trén X du trdi, du lan cling déu biéu hién tinh trang ra phenotyp (Hodc & gidi di giao tur céi
thi 12 do nhiém sic thé W khong c6 alen tuong ng quy dinh nén moi gen trén Z & dang don déu biéu
hién ra kiéu hinh. & loai XX - XO hodc ZZ - ZO thi & gidi XO hodc ZO, moi tinh trang quy dinh boi gen
trén X hodc trén Z trdi hodc lin déu biéu hién vi khong c6 nhiém séc thé tht hai twong dong mang gen
alen).

9.3.~Sly Qi trqyén cac tinh trang do gen lién két nhiém sic thé Y ma khong cé alen twong ting trén
nhiém sic thé X quy dinh

Maic du trong qua trinh tién héa, nhidém sic thé Y bi thai loai mot s doan biét hoa, tiéu giam mat
phé‘m, nhiéu loai nhiém sic thé Y chi chtra toan chét di nhiém sic bat hoat, song & mot s6 loai nhiém sic
thé Y cling c6 mat s6 doan dic hiéu mang mot ) gen quy dinh mdt s6 tinh trang. Do khong c¢6 alen trén
nhiém sic thé X nén cic gen nay chi luu truyén trong gidi XY va khong bao gio biéu hién & gioi XX.
9.4. Sy di truyén céc tinh trang do cdc gen nam trén doan twong dong ciia nhiém sic thé X va Y
quy dinh

Nguoi ta biét kha chinh xdc rang & loai thuc vat ¢ hoa Melandrium album, cdc nhiém sic thé gidi
tinh c¢6 doan dic hiéu twong dong gitra nhidm sic thé X va Y. Nguoi ta dd xdc dinh duoc céc gen quy
dinh phién 14 hep va mau 14 vang nhat lién két véi nhidm sic thé X; gen han ché sy phit trién dém trén
14 lién két v6i nhiém sic thé Y, con su quyét dinh phét trién cdc mau khic cua 14 thi do gen nam trén
doan tuong dong cta X va Y quy dinh. & doan nay c6 tiép hop trong giam phan véi sy hinh thanh ludng
trj. Cdp gen alen s& twong tic nhau dé quy dinh sy biéu hién & phenotyp. O loai nguoi gan ddy ciing da
xdc dinh dugc mot doan nho dac hiéu tuong déng O vung d4u muit cia nhi®m sic thé X va Y.

10. NHUNG TINH TRANG BI HAN CHE BOI GIOI TiNH

Can luu ¥ rang cic tinh trang bi han ché boi gi6i tinh hodc phu thudc vao gidi tinh khong gidng
truong hop céc tinh trang lién két voi gidi tinh. Tinh trang bi han ché boi gidi tinh 12 nhiing tinh trang
thudng thé hién tuyét d6i hodc chu yéu chi ¢ mot gidi mic dir cdc gen quyét dinh tinh trang dy c6 mit &
ca hai gi¢i. Nhitng gen ay c6 thé nam trén bét ctr cip nhiém sic thé tuong dong nao va vi vay khong
phai 1a lién két voi nhiém sic thé gidi tinh. Ching thudng bi anh huong boi tic dong cia cic hormon
sinh duc duc va cdi. Vi du dién hinh vé tinh trang bi han ché boi gioi tinh 1a kha nang san Xuat sira ciia
bd. Bd duc ciing mang nhiéu gen quyét dinh luong sita nhiéu, it, biéu hién ¢ cdc thé hé sau thudc gidi
cdi, chtr khong biéu hién & chinh cd thé duyc ay.
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11. DI TRUYEN NGOAI NHIEM SAC THE
11.1. Pgc diém di truyén ngoai nhiém sdc thé

Trong té bao ctia moi co thé Eukaryota, luong ADN tdp trung chu yéu trong nhan va b gen trong
nhan quy dinh sy di truyén dai da so céc tinh trang cua co thé, tuy vay van c6 mdt so tinh trang do cac
y€u td di truyén ngoai nhiém sac thé trong té bao chat chi phoi. Cac yéu to di truyén ngoai nhieém sac thé
bao gdm céc loai gen ngoai nhan, trong cic phan tr ADN cua ty thé, lap thé hodc cic don vi di truyén
nam tu do trong t€ bao chat bén ngoai cic bao quan, tao thanh hé gen ngoai nhiém sac thé. Di truyén
ngoai nhiém sac thé c6 nhitng dac diém di truyén sau:

- Céc khéc biét vé tinh trang khong c6 sy phan ly, hodc phan ly khong theo kiéu Mendel.

- Khong c6 su d6i khdc vé tinh trang khi thay thé nhan t& bao biang nhin c6 cau tric di truyén
khéc. C6 su hang dinh vé tinh trang trong nhi€u thé h¢ lai tré lai voi dong bo.

- Lai thuan, nghich cho céc két qua khdc nhau trong céc trudng hop nodn giao.

- Cédc dac diém mang tinh chit di truyén theo dong me nguyén nhén 12 do & nhiéu sinh vt thi giao
tur cdi cung cap cho hop tir nhi€u t€ bao chat hon nhi€u so véi giao tir duc, vi vdy cac gen nam trong té
bao chat cua hop tir 1a do giao tir cdi truyén sang.

- Dbi v6i cdc sinh vat da x4c dinh duoc cdc nhoém lién két gen thi cdc dot bién gen té bao chat
khong thé dua vao bat ctr nhém lién két nao bang cic phuong phap xac dinh nhém lién két nhu da mo ta
O trén.

- C6 su di truyén cédc nhén td di truyén té bao chét giéng kiéu truyén nhiém.

- Hién tugng "hiéu qua dong me" chi biéu hién kéo dai mot thé hé con giéng me (do san phém cua
gen trong nhan ngudn me tao ra tich ¢ t€ bao chat cua trirng tu trudce khi thu tinh), 1a khac véi di truyén
ngoai nhiém sac thé vé ban chat vi cac gen ngoai nhiem sac thé di truyén qua cac thé hé.

- Céc gen ngoai nhidm sic thé ciing c6 dot bién va dot bién ay ciing di truyén dugc theo quy luat
di truyén qua t€ bao chat.

11.2. H¢ gen lap thé va sw di truyén hé gen lap thé
11.2.1. Hé gen lap thé
Lap thé c6 chira hé gen lap thé & cdc phan tir ADN lap thé xoan kép dang vong. Ham luong khoang

1 - 5% tong s6 ADN cua té bao, khoang 10" - 10> mg/moét lap thé, ddp tmg cho sy ma héa céc acid
amin cua hang tram loai protein.

Hé gen lap thé quy dinh mot sb tinh trang cua lap thé nhu kha nang cta lap thé tré thanh mau luc va
¢6 hoat dong quang hop binh thuong, su khong ¢6 kha ning trd thanh mau luc do dot bién méat mau lyc.
11.2.2. Sy di truyén lap thé

Mot nét dic biét cua di truyén lap thé 12 su phdn ly 16n x0n cua lap thé tao thanh nhing kiéu hinh
khéc nhau trong thé hé con, su phan ly d6 lién hé véi sy phan phdi ngiu nhién céc lap thé.

11.3. H¢ gen ty thé va sw di truyén ty thé
11.3.1. ADN ty thé

ADN ty thé tdi thiéu ciing nho hon bd gen ciia mot té bao sdng ty do 10 1an (vi du it hon so voi

Mycophasma 10 14n), 12 phan tit ADN xoén kép dang vong khoang 15.000 di base, chtra cdc théng tin
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di truyén cho rARN, tARN cua ty thé, va mot sd protein can thiét cho cdu tric va chirc ning cua
mang ribosom, mang ty thé. Ma di truyén cta ty thé khong hoan toan gidng ma di truyén phd cap da
néu.

11.3.2. Sw di truyén ty thé

Ty thé tw nhan d6i dé di truyén qua céc thé hé. Ty thé trong té bao phan chia ngiu nhién cung voéi té
bao chat dé di truyén qua céc thé hé co thé. ADN cua ty thé ciing c6 thé dot bién va di truyén duoc céc
tinh trang dot bién qua su tu nhin d6i ciia phan tir ADN vong, tu nhan doi cua ty thé trong té bao, di
truyén theo dong me qua té bao chat trong sinh san hitu tinh va di truyén ngau nhién déu hoic khong déu
theo v6i té bao chét khi phan chia trong sinh san vo tinh.

11.4. Di truyén té bao chit

Nguoi ta dd biét nhitng trudng hop cta su di truyén hoan toan theo me (theo dong me), nhiing
truong hop nay khong kem theo sy phan ly tinh chat va c6 su lién quan véi nhitng dic tinh co ban cua té
bao chét.

Thi du: & trong té bao chat ciia té bao co thé va té bao sinh dyc cta rudi gidm cam tmg voi CO2 c6
mot loai vat thé nho (twong tu virus) goi 12 yéu t6 sigma c¢6 kha ning di truyén tinh cam tng. Yéu td
sigma hoat dong nhu la gen ngoai nhan (plasmogen).

TU LUQNG GIA

1. Giai thich mot s6 thuét ngir va ky hiéu thudng ding trong y hoc, cho vi du: thuat ngir tinh trang,
ki€u hinh, ki€u gen, alen, gidi thich cic ky hi¢u P, F.

2. Néu ndi dung dinh luat I, dinh luat II va dinh luat III cia Mendel.

3. Trinh bay céc khdi niém di truyén don gen, di truyén hai alen, di truyén nhiéu alen. Trinh bay
twong quan cua céc alen (trong di truyén don gen hai alen) trong viéc hinh thanh tinh trang.

4. Trinh bay sy tuong tac gitra hai gen khong alen phan ly ddc lap cung quy dinh mot tinh trang va
cdc bién doi cong thirc phan ly Mendel.

5. Néu khdi niém va dic diém cua di truyén da gen - da nhan to.

6. Trinh bay su lién két gen va tai t6 hop gen trong nhém gen lién két.

7. Trinh bay cdc co ché xdc dinh gi6i tinh do nhiém séc thé gioi.

8. Trinh bay co ché xdc dinh gidi tinh don boi thé, cho mot vi du minh hoa.

9. Trinh bay sy di truyén giéi tinh do hiéu qua cia mot gen quy dinh. Mdi hién twong cho mot vi du
minh hoa.

10. Trinh bay sy di truyén lién két gidi tinh.

11. Trinh bay dac diém cua sy di truyén ngoai nhiém séc thé, cho mot vi du minh hoa.
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CO SO PHAN TU CUA HIEN TUQNG DI TRUYEN

MUC TIEU

1. Trinh bay dwoc cdc bang chitng chitng minh acid nucleic la co sé phén tir ciia hién twong di
truyén.

2. Néu dugc dic diém ciia ADN, dic diém cia bé gen.

3. Néu duwoc phan loai ARN, cdc loai ARN trong 1é bao, dac diém ma di truyén.

4. Mé td dege qud trinh tdi ban ciia ADN, qud trinh phién ma va sinh tong hop protein.

5. Gidi thich dwoc cdc co ché diéu chinh sinh tong hop protein, mé hinh cdu triic ciia mot gen

Eukaryota va trinh bay cdc buéc diéu hoa biéu hién gen & Eukaryota.

1. NHUNG BANG CHUNG CHUNG MINH ACID NUCLEIC LA CO SO VAT CHAT CUA
HIEN TUQNG DI TRUYEN

Acid nucleic dugc Miescher kham phd tir nim 1869 nhung phai dén 50 nam sau, ngudi ta méi biét
dugc ¥ nghia sinh hoc, di truyén hoc ctia ching.

Pé xéc dinh acid nucleic 12 co s& vat chét cia hién tuong di truyén, nhiéu quan sat, nhiéu thi
nghiém da dugc thuc hién.
1.1. Hi¢n twong chuyén thé é vi khudn

Nim 1928 Griffith da tién hanh nhiéu thi nghiém dé xdc dinh vai trd truyén thong tin di truyén. Ong
diing phé cau khuan Diplococcus pneumoniae 1am ddi twong nghién ciru.

Ngudi ta dd nudi cdy truyén qua nhiu thé hé thiy cdc vi khuan nay van giit duoc tinh chét cua
chung S. Hién tugng chuyén thé di duogc Griffith tim ra, tuy nhién ban chét caa chit gdy chuyén thé van
chua dugc biét.
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Hinh 2.3. So db thi nghiém cua Griffith

Loai phé cau khuén nay c6 hai chung:

- Chung S c6 vo boc polysaccharid, khuin lac nhan, c6 doc luc.

- Chiing R khéng ¢6 vo boc, khuan lac xii xi, khong doc luc.

Thi nghiém 1: ong dung phé cau khuén ching S ¢6 vo, ¢6 doc luc tiém cho chudt, chudt bi nhidm
phé cau khuan rdi chét.

Thi nghi¢m 2: 6ng dung phe cau khuén chung R, khong c6 vo, khong doc luc, tiém cho chudt, chudt
khong bi nhiém vi khuan, van song

Thi nghlem 3: ong diing phé cau khuan ching S, dun néng cho chét rdi tiém cho chudt, chudt khong
bj nhiém khuéan, van song.

Thi nghiém 4: 6ng diing phé cau khuan chiing R séng tron véi ching S da bi giét chét boi nhiét tiém
cho chudt, c6 mot sd chudt bi chét. Khi md xéc chudt chét, ong phan 1ap dugc nhiing phé cau khuan cé
doc luc gidng nhu ching S.

Ong goi hién tuwgng ching R chuyén thanh ching S 12 hién tuong chuyén thé.
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1.2. Ban chit ciia chdt gdy chuyén thé

Nim 1944, Avery va cong su ciia ong 12 Macleod va Mc. Carty da chiét tich ADN lam thuc nghiém
va dd chimg minh chét giy chuyén thé trong thi nghiém cua Griffith chinh 12 ADN cua chung S. Cho
vao méi trudng nudi cay vi khuan ching R va ADN tinh khiét duoc chiét xuét tir té bao vi khuan chung
S, két qua phén 1ap ¢ thé hé sau thdy c6 hai chung: R va S. Chung R chiém da s6, con ching S ¢6 vo
thay rat it (khoang 1/1 triéu). Phan 1ap va nudi cdy ching S thiy cdc thé hé sau van giit duoc tinh chat
ctia ching S. Dé ting thém phan chinh xdc, ngudi ta da thir cho vio mdi trudng nudi cdy vi khuan ching
R, ADN tinh khiét ctia ching S va enzym deoxyribonuclease 1a enzym phan hity ADN; két qua khong
thdy xay ra hién tuong chuyén thé. Két luan: chinh ADN cua chiing S 1a chit giy chuyén thé va ADN 1a
vat chat mang thong tin di truyén tir chung S sang ching R (chuyén ching R thanh chung S).

Nhiéu thi nghiém tuong ty duoc lap lai nhiéu 1an cho théy hién tugng chuyén thé cta vi khuén van
xay ra. Céc két qua chuyén thé thu dugc vé sau ciing ¢6 tinh chat bén virng nhu khi Griffith thi nghiém
vi n6 luu lai nhiéu thé hé sau.

088 )

92 . Y I
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’ ; g Al
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Hinh 2.4. Hién twong chuyén thé caa phé cau khuan
I. Cacté béq chang R; 1l. Chat ch,iét suat cua chung S;
[1l. Nhirng té bao chdng R; IV. Té bao c6 vé ching S.

1.3. Sw sinh sdn ciia virus ky sinh vi khudn (phagio)

Virus ky sinh trong vi khudn goi 1a phagio c6 dang ndong noc, gdm mét ddu, mot dudi va cic soi
dudi, bén ngoai 1 vo protein, bén trong dau 1a ADN. Khi phagio nhiém vao vi khuan, cic soi dudi cim
vao vo vi khuan va phan ADN ciia phagio vao vi khuan, sau may phiit thdy phagio sinh san bén trong vi
khuan 1am v& té bao vi khuan, giai phdng ra cdc phagio méi trong khi vo protein cua phagio cii van nam
& ngoai té bao vi khuan.

Str dung phuong phép danh ddu ADN cua phagio bang ddng vi phéng xa, ngudi ta da theo doi thiy
ADN déqh dau bang 32p 43 vao trong té bao vi khuan, con protein ctia phagio dugc dénh diu bang 353
khong thay vao.

Nhu vay 1a chinh ADN da mang thong tin di truyén cta phagio.
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Hinh 2.5. Thwe nghiém ctia Hershey-chase vé hién twong virus xam nhap vao vi khuéan
1.4. Thi nghiém véi cdc virus gay bénh kham thuéc ld
Virus gdy bénh kham thudc 14 goi 12 virus kham thudc 14. CAu tric ctia né ¢6 hai phan: phan vo
ngoai 1a protein con phan 16i 12 ARN. Bang phuong phép héa hoc ngudi ta tich ARN va protein riéng
ra, khi dem tiém protein vo cta virus ay vao cdy thudc 14 thi khong thay sinh bénh. Nhu vy, chi ARN 1a
vat liéu di truyén trong trudng hop nay.

A B C D
VIRUS PROTEIN ARN PROTEIN + ARN
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Hinh 2.6. Virus bénh kham thuéc la va thi nghiém gay
Nguoi ta tich ARN va protein riéng cta chung virus kham thudc 14 va mot ching virus khéc, sau d6 tron
ARN cua chiing no véi protein cta ching kia roi gdy nhidm cho cdy thudc 14. Két qua dang bénh sinh ra
1a dang bénh thudc vé chung c6 ARN. Thi nghiém nay cung c¢d thém cho két luan chinh ARN 1a vat liéu
mang thong tin di truyén.
Toém lai, cac thi nghiém néi trén cho théy: acid nucleic (ADN hodc ARN) la vat li¢u mang thong tin
di truyén & virus va vi khuén.

1.5. O Eukaryota
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1.5.1. Chiét tach va dinh lwong ADN

Bing cdc phuong phép chiét tich va dinh lugng ADN trong té bao Eukaryota, ngudi ta di chimg
minh ¢ Eukaryota néi chung va ¢ nguoi néi riéng vat liéu di truyén 1a ADN. Lugng ADN c6 thé do
duogc bang phan tng Feulgen trong nhin nhd quang pho ké. Nguoi ta cling da x4c dinh ham luong ADN
bang nhau trong tat ca céc té bao sinh dudng ctia mot co thé sinh vat. Trong giao tir, ham lugng ADN
giam di mot nira. Khi té bao sip phén chia thi lugng ADN ting 1én gap doi.

1.5.2. Cdc thi nghiém vé hi¢n twong chudt chuyén gen

1.5.2.1. Thi nghiém 1

Tring cuia chudt ngay sau khi thu tinh, (trudc khi tién nhan duc va tién nhén cdi hop nhét) duoc léy
ra bing phuong phdp phiu thuit. ADN tinh khiét dugc tiém vao b gen cia trimg chudt da c6 mait tién
nhéan duc. Sau d6 tién nhan duc va tién nhan céi dugc tron 14n, ADN sau khi tiém duge gén vao mot vi
tri ngau nhién trong bd gen cua hop tir. Nhitng trimg nay duoc nudi téi giai doan phoi dau va dugce ghép
vao tir cung cua con chudt me da duogc tiém hormon dé chuén bi cho tring lam td. Sau khi dé, nhiing
chudt con duoc kiém tra xem c¢6 mit doan ADN duoc tiém hay khéng bang phuong phdp Southern
blotting. Trong thi nghiém nay mot s6 chudt thé hé con d3 ¢6 mit doan ADN duoc tiém, con mot so thi
khong. Su truyén gen thong thuong dwoc truyén téi thé hé con chdu theo quy ludt di truyén trdi cia
Mendel.

Két qua: khoang 10 — 30% chudt thé hé con c6 mit doan ADN dugc tiém trong té bao.
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Hinh 2.7. Thi nghiém vé sw hinh thanh thé hé chuét chuyén gen
1.5.2.2. Thi nghiém 2

Hinh 2.8. Chuét binh thwong va chuét dwoc
chuyén gen

Bang phuong phdp nhu trén, gen tong hop hormon sinh truéng ciia chudt cng duge tiém vao tring cta
chuot nhét d3 ¢6 mat tién nhan duc. Gen duogc tiém da gén vao bd gen cua chudt theo cich nhu trén, gen
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nay da san xuat mot sd lugng 16n hormon sinh trudng. Két qua da tao dugc mdt con chudt chuyén
gen c6 trong lugng gap 3 1an chudt nhat binh thudng.

Chudt nho bén trdi la chudt binh thuong (chua chuyén gen), chudt bén phai la chudt da duoc chuyén
gen.

Nhiéu thi nghiém & cdc sinh vat Eukaryota khdc dd chimg t6 mot sb tinh trang & sinh vét duoc ghép
gen biéu hién tinh chat ctia nhitng gen dugc ghép.
2. ACID NUCLEIC

Gen 12 vat chét di truyén ¢ mirc do phén tir. Su bao quan va truyén dat thong tin di truyén lién quan
truc tiép v6i céu tric va hoat dong cua gen. Ban chét cua gen la ADN ¢ da sb sinh vat, chi c6 mot sd
virus gen c6 ban chét 1a ARN.
2.1. ADN (Acid deoxyribonucleic)

2.1.1. Thanh phan céu tao va céu triic ciia ADN

2.1.1.1. Cdu triic bdc mét cia ADN
ADN la mot polyme cAu tao boi nhiéu monomer mdi monomer 1a mot nucleotid. Mdi mot nucleotid
gom c6 3 thanh phan:
- Puong deoxyribose (CsH 0y
- - Acid phosphoric (H3PO 2)-

Khung xwrong
dwang pho

Anh hién vi dién tir cla ADN

Hinh 2.9. ADN xoan kép
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- MGt trong 4 loai base chu yéu: adenin (A), guanin (G) thudc loai base purin; cytosin(C), thymin
(T) thudc loai base pyrimidin, do d6 s€ c6 4 loai nucleotid tao nén phan tit ADN.

Céc mononucleotid dugc lién két v6i nhau boi nhitng lién két 3’- 5” phosphodiester. Nhitng lién két
nay ndi nhém 3’OH ciia deoxyribose ctia mot nucleotid véi nhém 5°OH ctia deoxyribose ciia mot
nucleotid khdc qua mot phan tir acid phosphoric. Céc nucleotid néi v6i nhau nhu vdy tao nén mot
polyme ¢ dang so¢i don.

Mbi mach don 1a mot trinh ty c6 dinh hudng, mot dau 1a dau 5’phosphat ty do, dau kia 1a ddu 3°OH
tu do (hudng quy usclas’ — 3°).

Theo quy u6c, dé don gian trinh tu cdc nucleotid trong chudi polynucleotid, ngudi ta biéu thi cdc
nucleotid bﬁng chit viét tén cdc base (theo chir cai), tha tu bt dau tir ddu 5° cua nucleotid thir nhét t6i
dau 3’ cta nucleotid cudi ciing. Vi du: 5’ - CCGATTACG - 3°.

2.1.1.2. Cdu triic bdc hai ciia ADN

ADM dang A ADM dang B ADM é;ng z
Hinh 2.10. ADN dang A, ADN da_l’ng B, ADN dang Z.
Moi phan ttr cé cung so cap base

Nim 1953 Watson va Crick da dwa ra mé hinh cdu tric ADN dua trén két qua phan tich nhiu xa tia X
cta Franklin va Wilkins. Cu tric bac hai cia ADN gé)m hai s¢i don X0dn lai voi nhau giéng nhu mot
cdi thang bén xodn. Huéng cua hai mach don trong chudi xodn kép nguoc nhau, goi 1a hai mach d6i
song song. Kich thuéc ADN duoc do nhu sau: méot chu ky xoan kép khoang 3,4nm va twong duong 10
cip base. Puong kinh ctia chudi xoan kép 1a 2nm. Trong chudi xoan kép 1a cic cip base giita mot purin
va mot pyrimidin. Khoang cich giita nhirng cip base 1a 0,34 nm. B& mit ngoai cta phan tir ADN la
khung xuong duong phosphat, giira 12 cdc base bd sung thanh ting cip A v6i T va G vé6i C.

Tt nhitng dit kién trén c6 hai khdi ni¢ém co ban sau:

Mbi mach don 12 mot trinh tu nhitng base khac nhau, do 6 mdi mach don mang thong tin khic véi
mach kia.

Hudng cua hai mach don trong chudi xoin kép ngugc nhau, mot mach don theo chiéu 5> — 3, mot
mach don theo chiéu 3° — 5.
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Hai mach don lién két voi nhau theo nguyén tic bd sung. Chinh quan hé nay giai thich dwgc ciu
tric chit ch& cua phin tt ADN va phuong thic tu sao chép dé tao ra hai phan tir con tir mot phén tir
ADN me.

Trong phan tir ADN, A ludn lién két v6i T bang 2 lién két hydro, G ludn lién két voi C bang 3 lién
két hydro cho nén c6 ty s6: A/T=1 va G/C=1 hodc A+G/T+C =1 nghia Ia tong s) base purin bang tong
s6 base pyrimidin. Tuy nhién ty s6 A+T/G+C thay ddi tiy co thé, vi du: ¢ tinh tring ngudi ty s d6 1a
1,67; tuyén uc nguoi 1,54; gan nguoi 1,54; gan bo duc 1,57, nidm men 1,80; phé cAu khuan 1,59:
Escherichia coli 1,00; thé thyc khuan T2 1,87. Ty s6 nay hing dinh & mdi co thé.

ADN c6 kich thu6c kha 16n. Trong phan tir ADN, cdc mdi lién két hydro giira hai mach don c6 thé
bi dut roi khi xu 1y & nhiét do 100°C hodc pH kiém hodc mot vai loai héa chat.

2.1.1.3. Nhitng dang khdc nhau cua ADN

Hinh 2.11. ADN dang H

ADN dang B: cAu tric ADN duoc kham phd bdi Watson va Crick hién nay dugc goi 1a ADN dang B.
Phan tir ADN dang B 1a dang chudi xo4n kép theo chiéu tir tréi sang phai, duong kinh phan tir [a 2nm va
10,4 cip base (bp) trén mot chu ky xodn 3,4nm. Phan tir ADN dang B c6 hinh thé khéc nhau 1a do tinh
linh hoat ty nhién cia duong deoxyribose.

ADN dar}g A: phan trt ADN dang A tuong ty dang B. Trong dang A nhiing cap basq nghiéng 20°
cidch mat phang ngang. Puong kinh phan tr ADN ¢ dang A 1a 2,6nm, mot chu ky xoan la 2,8 nm,
khoang céch giita cdc cdp base thi giam nhe (11 cip base trén mot chu ky xodn di voi ADN dang A so
v6i dang B 1a 10,4 cdp base trén mot chu ky xoén 3,4 nm).

ADN dang Z: (Z 1a viét tit ciia chit Zigzag): phan tor ADN dang Z c6 dudng kinh phan tir 1a 1,8nm,
méanh hon ADN dang B. Phén tir ADN dang Z c6 chudi xoan kép trai gdm 12 cdp base trén mot chu ky
xoan. Mot chu ky xodn ciia ADN dang Z 1a 4,5nm. ADN dang Z 13 doan ADN ngén khoang 12 — 24
nucleotid ndm & viing gen tham gia diéu hoa sy sao chép. Vai trd ciia ADN dang Z con chua duoc xdc
dinh rd rang nhung Z — ADN c¢6 thé c6 anh hudng téi viéc didu hoa biéu hién ctia mot sb gen.

Ngoai ra con ¢c6 ADN dang H: ADN dang H con goi la H-ADN la trinh ty ADN chira mét doan dai
soi polypurin lién két voi soi polypyrimidin bang lién két hydro, ciing c6 doan hinh thanh xodn ba
“triple helix” (hinh 3.11).
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Y nghia ciia H-ADN thi chua duoc biét 3. Tuy nhién H-ADN duoc cho 1 ¢6 vai trd trong biéu
hién gen cua mot sO t€ bao cé nhan chuan, vi nguoi ta da quan st thdy ADN dang H trong vung diéu
hoa su bi¢u hién cua mot s6 gen thudc t€ bao cé nhan chuan.

2.1.1.4. Cdc béc cdu triic khdc ciia ADN

ADN ¢ cdc loai khic nhau, cling nhu & ty thé, lap thé c6 kich thudc va hinh dang khic nhau tiy
theo mtrc do xoan va gap khic nhiéu hay it.

Céc phan tir ADN ¢ té bao Eukaryota c6 dang xodn kép thing, c6 cdc dau tu do.

Cic phan tir ADN & té bao Prokaryota nhu mét sé vi khuén, virus c6 dang xoan kép vong, gap khic
nhi€u hay it tao nén cau tric khong gian ba chiéu.

ADN § cdc bao quan nhu ty thé, lap thé cling ¢6 dang xodn kép vong twong ty nhu ADN cua té bao
Prokaryota.

2.1.2. Pic diém ciia ADN

Phién ti ADH me khudn méu xodn kép

Téi ban

SN

Tai ban

AR
;,/ WA

ZANZNZN
AR

>J

%N}‘:amm
> AOAR

7
/AN
NONZN/N
ANZ/N

SONZN\UN
N/NZAN/AN

Phén t& AHD con méi ﬂwm: tdng hop

Hint .12 Tdi ban AND theo
ki€¢u ban bio tén
ADN 12 noi bao quan va truyén dat nhimng thong tin di truyén ciia co thé, dva trén trinh ty nhing base c6
mit trong sgi ADN. Mot phén tir ADN dai n base ¢6 4" trinh tw ¢6 thé c6. Trinh tr ADN day du ciia mot
co thé chira thong tin di truyén day du cua co thé dé va dugc goi 1a bd gen (genome). Nhitng virus nho
nhit c6 genome chi mot vai nghin cip base va chi chira mot sé nho gen. S6 cip base trong bd gen don
bdi ctia mdi loai dao dong nhiéu tir 4 x 106 cap base ¢ vi khuan t6i 3 ty (3 x 10%) cap base ¢ nguoi. B
gen E. coli udc tinh ¢6 3000 gen, bd gen & nguoi c6 31780 gen.

ADN c6 kha nang bién tinh (denaturation) va hdi tinh (renaturation). Su bién tinh 1a hién tugng hai
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soi don cuia phan tir ADN tdch roi nhau, diéu nay xay ra khi cdc lién két hydro giita cdc base bd
sung nam trén hai soi bi cét dut do nhitng tic nhan vat 1y (nhi¢t d), hay héa hoc (dung dich kiém,
formamide, uré). Sau d6 néu diéu chinh néng d6 mubi va nhiét d6 thich hop (ha nhiét do dan dan) cdc
soi don lai c6 thé bat cap tro lai theo nguyén tic b sung (A=T, G =C) dé hinh thanh phan tr ADN ban
dau, d6 1a sy hoi tinh. Pic diém nay cia phan tt ADN c6 ¥ nghia quan trong trong nghién ctru, duoc sir
dung vao phuong phép lai phan tu.

ADN c¢6 kha ning tdi ban: mbi mot soi don chtra dung thong tin ddy du cta phan tir ADN, c6 thé
phuc vu nhu mdt s¢i khudn dé téng hop nén mot sgi moi, bd sung vdi soi cil. Kiéu t4i ban nay la kiéu
bén bao ton boi vi mbi ADN con chira mot soi ADN cii va mot soi duge tong hop méi.

ADN c6 kha nang tong hop ARN (phién mi).

ADN c6 thé bi dot bién: sy tdi ban ADN c6 thé c6 nhitng sai sGt gdy nén nhitng dot bién. Dot bién
¢6 thé duoc sao chép trong tit ca nhitng thé hé té bao tuong lai, hau qua cua dot bién phu thudc vao noi
dot bién xdy ra. Mot s6 dot bién c6 thé “im ling” va khong anh hudng toi chirc ning cia protein.

Kich thuéc ADN ¢ Eukaryota hoan toan khong c6 méi lién quan gi véi kich thude va mirc do tién
héa ctia sinh vat: mot sb thyuc vat va ludng cu c6 ADN 16n gap trdm lan so v6i ADN & nguoi.

2.1.3. Pic diém ciia bé gen

O Prokaryota gen 12 nhitng doan ADN lién tuc tham gia ma héa dé tong hop protein (exon). O sinh
vat bac cao, bg gen gém toan bo cac don vi di truyén chtra trong mot b don bdi nhiém sic thé ciia mot
loai, ngodi ra cdn ¢6 gen ngoai nhan cé mit trong ty thé cta té bao dong vat hodc lap thé cua té bao thuc
vat.

Toan b phan tir ADN ¢ Prokaryota déu mang thong tin ma héa cho céc protein trong khi ADN &
Eukaryota bao gdm nhitng trinh ty ma héa (cdc exon) xen k& v6i nhitng trinh tu khéng ma héa (intron).
Tuy mic d§ c6 mat cia ching trong nhan ma céac trinh ty ADN & Eukaryota dugc chia lam 3 loai:

- Céc trinh ty duy nhét: 14 cdc gen ma héa cho cdc protein, cdc trinh ty nay ddc trung cho timg
gen. Loai nay chiém khoang 10% bd gen cua sinh vat bac cao.

- Céc trinh tu l3p lai nhiéu 1an: chiém 10 - 15% bo gen cua dong vat ¢6 vi. D6 1a nhitng trinh tu
khong ma héa, thudng tap trung & viing chuyén biét trén nhidm sic thé nhu ving tim dong hay o dau
miit cic nhidm sic thé. Chirc ning cuia chiing chua 13, ¢6 thé trinh ty ADN & ving tim dong tham gia
vao qud trinh di chuyén cia ADN trén thoi vo sic, trinh tt ADN ndm & diu mdt cta nhiém sic thé ¢
thé tham gia vao qua trinh sao chép toan ven phan ADN nam ¢ dau mit ctia nhiém sic thé.

ADN lap lai nhiéu 1an duge chia 1am hai loai: loai ¢6 chudi nucleotid ngén tr 5 - 10 doi base
chiém da s, s6 lugng ban sao ¢ thé t6i hang trdm triéu va loai thir hai ¢6 chudi nucleotid dai hon tir
100 - 200 doi base.

- Céc trinh tu ¢6 s6 14n lap lai trung binh: chiém khoang 25 - 40% bd gen ngudi. Ching 14 nhing
cAu tric gém céc doan chudi nucleotid 1ap lai, nhung doan chudi nucleotid dai hon tir 100 dén 1000 d6i
base. Céc trinh tw ADN nay phén tdn trong toan bd gen. Ching c6 thé 1 nhing trinh tu khéng ma héa,
nhung chiing ciing ¢6 thé c6 chiic ning phién ma: chdng 12 gen cia cdc rARN, tARN va mot sb gen
khéc nira.

Céc gen nhay (transposon): d6 1a nhitg doan ADN c6 kha ning tich hop vao gen hodc roi khoi gen,
lam bién d6i hoat dong di truyén. Hién twong nay lic dau phat hién thiy ¢ E.coli, vé sau nguoi ta da
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phét hién thiy & ca dong vat va thuc vat.

- Céc transposon & vi khuan c6 ngudn gbc tir ADN ctia b gen, con phan 16n céc transposon &
Eukaryota lai bat ngudn tir ARN. Cdc ARN niy gin xen vao bd gen theo co ché ma phan 16n céc
retrovirus st dung. Chinh vi thé ma chdng con duge goi 1a céc retroposon.

- Céc retroposon ¢6 hai nhém: nhém 1 gdm céc retroposon c6 ngudn gbc tir cdc ARN cia té bao,
nhém 2 13 nhém céc retroposon ¢ ngudn gdc tir retrovirus.

Gen gdi nhau (overlapping genes): trong ADN cuia virus va ctia té bao sinh vat bac cao ngudi ta
phét hién thdy nhitng gen gbi nhau c6 nghia 12 hai gen hodc hon hai gen c6 chung mét phan chudi ADN.
Cic gen ndy do céch ciu tric khdc nhau nén tao ra cic ARN tién than khéc nhau rdi tong hop ra cdc
ARN théng tin twong ung khdc nhau va téng hop ra nhimg protein khic nhau. Vi du: gen
Calcitonin/Neuropeptid ¢6 6 exon. Do cdch ghép ndi cic exon khdc nhau c6 thé tao ra hai ARN thong
tin khdc nhau va téng hop nén hai san pham protein khac nhau 1 calcitonin va neuropeptid.

2.2. ARN (Acid ribonucleic)

2.2.1. Ciu tao ciia ARN

2.2.1.1. Cau tao bdc mét: phan tir ARN ciing 12 polyme gdm cdc monome goi 12 ribonucleotid. Mdi
ribonucleotid ciing ¢6 ba thanh phan gdm acid phosphoric, duong ribose (C5H,(O5) va base. Tét ca céc
ARN tir céc sinh vat déu chira 4 base chu yéu: adenin (A), guanin (G) la cac purin con cytosin (C) va
uracyl (U) 1a cdc base pyrimidin. Ngoai ra con hay gip mot s base hiém khdc nita nhu uridin gia,
ribothymidin, inosin. Ty 18 s6 base hiém nhiéu hon & ADN. Acid phosphoric ndi véi phan tir dudng
bang mdi lién két este, cdc base nito ndi véi phan tir dudng & vi tri carbon 1.

Anh hign vi dién tF cia ARN

Hinh 2.13. ARN dang s¢i don c6 chira nhirng viing cé nhirng cép base bé sung

Chudi ribonucleotid ndi véi nhau boi cic day ndi dieste trong d6 clir mot phén tir acid phosphoric
tao nén modt cau ndi gitta hai vi tri 3' va 5' cua hai phan to dudng ké can. Chudi dé6 goi la
polyribonucleotid va la cAu tao bac mot cuia ARN.

Céc phan tir ARN chi ¢c6 mot chudi don va chtra khoang 50 - 6000 ribonucleotid.

2.2.1.2. Cdu tao bdc hai, bdc ba: nhiéu phan tir ARN c6 thé udn cong thanh nhing hinh dang dic
biét va gép khdc tao nén ciu tao bac hai chira hai chudi don nim song song canh nhau va céc
ribonucleotid cta hai bén c6 thé lién két voi nhau tig phan bang cdc cau ndi hydro giira céc base ciing
theo nguyén tic bd sung A v6i U, G voi C, phan tir ARN c6 thé gip khiic phirc tap tao nén cau tric bac
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ba.

2.2.2. Phén logi ARN

Cac loai ARN duoc chia lam hai nhém chinh.

2.2.2.1. ARN di truyén: ARN di truyén mang thong tin di truyén bac mot gip ¢ da sb virus thuc vat,
mot s6 virus dong vat va mot s6 thé thuc khuAn. Loai ARN nay c6 thé & dang soi don hodc kép.

2.2.2.2. ARN khong di truyén: bao gdbm cdc ARN chuyén héa dugc tong hop boi ADN trong cc qué
trinh phién ma. C6 ba loai chinh 12 ARN ribosom (rARN) chiém 80% tong lugng ARN cua té bao, ARN
van tai (tARN) chiém 10 - 15% va ARN théng tin (mARN) chiém 5 - 10% tong luong ARN cua té bao.
Moi loai ARN dugc téng hop tir cdc gen dac hi¢u tuong ung goi 1a rADN, tADN, mADN. Ngoai ra con
c6 cac ARN nho trong nhan.

- ARN ribosom (rARN)

rARN 1 thanh phan chu yéu cta ribosom, ngoai ra con thiy & ty thé va & luc lap, rARN chiém ty 1&
cao nhét trong té bao séng (80% tong lugng ARN cuia té bao) c6 nhitng su khdc nhau vé cau tric bac
mot ciia rARN. Céu tric bac hai cia rARN c6 dang udn cong va c6 lién két hydro ting quéng tao nén
nhitng hinh chiéc cip téc dai ngan khic nhau. Céc base c6 lién két bd sung c6 khi 1én ti vai chuc base.
So dd cAu tric bac hai cia ARN ribosom nhu hinh 3.13. Ribosom & Prokaryota la loai ribosom 70S bao
g6m hai phan don vi: phan don vi 16n 50S va phan don vi nho 30S. ¢ Eukaryota ribosom 80S bao gdm
hai phan don vi: phan don vi 16n 60S va phan don vi nhé 40S.

Churc ndng cua rARN: c6 vai tro cAu tric vi rARN 12 thanh phﬁn cAu tao cua ribosom mot s6 ARN
con c6 chirc nang xic tdc nhu mot protein. Nhitng chirc nang riéng cua tung loai rARN con chua 10 va
dang dugc nghién ctlru.

- ARN van tai (tARN)

(a)

Hinh 2.14. So d6 céu truc ba chiéu ctiia nhivng rARN 16S
(a) E.coli; (b) Nam Saccharomyces

ARN van tai chiém 15% tong lugng ARN trong té bao, phan tir tARN c6 d6 dai trung binh khoang 75
nucleotid.

CAu tao bac hai ctia tARN 12 hinh 14 ba ché mang cic doan chudi kép véi chiéu dai va sb doi base
hing dinh. C4c doan soi don ubn thanh hinh cdc vong thi kha gidng nhau, chi khdc nhau & vai vi tri.
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Vong hinh ngén kich thudc thay d6i tir 4 dén 14 base. Cau tao hinh 14 ba ché gap khic lai cho céu
tao bac ba. tARN c6 céc vi tri dac biét trong d6 c6 hai vi tri dang luu y nhat:
Vi trf gan acid amin: d6 1a diy CCA & mot dau (3') ctia phan tar.

Mucleotid 1 pyclaotid 76
SFld8u cudi 3° v

ack:l amin Juoc gan)

Vi tri gan acid amin
|
Mucleotid 76 _F GA.55

([@&u cudi 3l E 5e18
Nucleotid 1 & 56-13
[d4u cudi 57

L —— L Wi tri dai ma

Hinh 2.15. ARN van tai phenylalanin cua nam
A. Phan t& tARN cé hinh 14 ba ché v&i nhivng cap base bd sung.
B. Hinh dang thwe sw ctia phan tir tARN dwa trén phan tich nhiéu xa tia X

Vi trf nhan biét ma goi 12 vi trf d6i ma: vi tri nay ddc hiéu cho mdi phan tir tARN. O vi tri d6, nho
c6 base dic hiéu nén tARN nhén biét chinh xdc don vi mé tuong tng trén phin tir mARN theo quy tic
bd sung. Chirc ning cha yéu cua tARN Ia van tai acid amin dén ribosom va ciing véi mARN dat acid
amin vao vi trf thich hop trén chudi polypeptid. Mdi phan tir tARN chi lién két tam thoi véi mot acid
amin nhat dinh nhd aminoaxyl - tARN- synthetase, enzym ndy dic hiéu cho timg acid amin. C6 trén 60
loai tARN khac nhau ma chi c¢6 khoang 20 acid amin vi thé mdi acid amin, c6 thé duoc lién két va van
tai boi vai loai tARN khdc nhau, tARN duogc tong hop tir cdc gen chuyén trach (tADN), & Prokaryota c6
40 - 80 gen nay. & Eukaryota c¢6 520 - 1400 gen thy timg sinh vét. C4c gen ndy ndm thanh tirng chium rai
rdc trén céc nhiém sic thé.

ARN van tai c6 nhitng cAu trdc hinh vong 10 rét. Vong D (D loop) dugc dat tén nhu vay bdi vi nd
chtra dihydrouridin, twong tu vong TyC chtra trinh tu base thymin, pseudouridin va cytozin. Nhitng
ARN van tai dugc phan loai dya trén d¢ dai cua nhiing cAu tric hinh vong thay ddi. Pa s (xép xi 80%)
nhitng ARN vin tai ¢6 nhitng cAu tric vong thay d6i 4 hodc 5 nucleotid. Trong khi d6 nhitng ARN vén
tai khac c6 nhitng ciu tric vong thay ddi nhiéu téi khoang 20 nucleotid.

- ARN thong tin (messenger ARN viét tit 12 mARN)

ARN thong tin mang thong tin di truyén tir ADN dé tong hop protein. ARN théng tin chiém xap xi
5% tong lwong ARN cua té bao. DO dai cia ARN théng tin rat thay d6i, & E. coli ARN thong tin ¢6 do
dai thay d6i tir 500 téi 6000 nucleotid. ARN thong tin & Prokaryota va Eukaryota khdc nhau & vai khia
canh. Trudc hét nhimg ARN théng tin & Prokaryota thuong chira dung thong tin ma héa cho vai chudi
polypeptid con & Eukaryota m&i mARN chi ma héa dé téng hop mot chudi polypeptid. Thir hai 1a nhimng
ARN thong tin ¢ Prokaryota va Eukaryota hoat dong khac nhau, ARN thong tin & Prokaryota duoc dich
ma ngay thanh protein, con & Eukaryota ARN tién thin tao ra mARN béng céch gin thém "cdi mi" 7
methylguanozin triphosphat vao nucleotid tai dau 5', "c4i mii" nay vé sau giit vai trd quan trong khoi dau
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tong hop protein va bao vé ban sao ARN chdng lai sy phin hily. Sau d6 1a qué trinh loai bo cic
intron va ndi cdc exon lai voi nhau, cudi cing 12 sy gin dudi poly A vao dau cudi 3'. Pudi poly A cé
chirc ning gitip mARN di chuyén tir nhan ra té bao chit va bao vé mARN trong qud trinh dich ma ¢ té
bao chit.

- ARN nho trong nhan (Small nuclear ARN)

ARN nho trong nhan ky hi€u la snARN. Nhitng phan tr ARN nho trong nhan chira khoang 90 t61
300 nucleotid v mot vai loai protein dé tao thanh phic hop ribonucleoprotein (Small nuclear
ribonucleoprotein particles) viét tit 12 snRNP. C6 loai Ul’ Uz, U4, U5, U6, snRNP. Nhirng phtrc hop
ribonucleoprotein nay tham gia vao cdc qud trinh loai bo intron va ndi cdc exon véi nhau dé tao thanh
ARN thuén thyc.

3. CHUC NANG CUA ACID NUCLEIC
3.1. Qua trinh tdi bdn ciia ADN

Su tdi ban ADN xay ra trude khi té bao phan chia. Phan tir ADN kép mé xoén tao thanh hai soi don,
moi soi don cua phan tr ADN me dugc thuc hién nhu soi khudn dé téng hop soi ADN mdi. Cac
nucleotid trong mdi truong dén gin véi cdc nucleotid ¢ hai soi khudn theo nguyén tic bd sung. Két qua
hai phan tit ADN con duoc téng hop, mdi phén tir c6 mét sgi ADN khudn, con soi kia 1a méi duoc tong
hop. Su tdi ban ADN dugc thuc hién trén cd hai sgi don theo hudng tur 5' dén 3', vi ADN polymerase chi
Xtic tdc viéc gén cic nucleotid vao nhém 3' - OH tu do.

Sy tdi ban phan tir ADN c6 sy tham gia cta nhiéu thanh phan: sgi ADN dung 1am khu6n mau, cic
nucleozit triphosphat: dATP, dGTP, dTTP, dCTP, cic protein gin dic hiéu va cdc enzym. O Prokaryota
sur téng hop nhiing sgi ADN méi dua trén sgi don khudn dugc xuc tic boi nhiing enzym ADN
polymerase: ADN polymerase III 12 enzym chu yéu tham gia vio chic ning tdi ban ADN, ADN
polymerase I c¢6 chirc ning sira chita ADN va loai b6 ARN mdi, ADN polymerase II chirc ning chua
duogc 13, tuy nhién ngudi ta thdy enzym nay xuat hién cing mot lic voi ADN polymerase 1.

3.1.1. Sw tdi ban ¢ Prokaryota

O Prokaryota ciing nhu & Eukaryota trudc khi xay ra qua trinh tdi ban ADN, phén tir ADN xoan kép
& dang siéu xodn dugc thdo xodn nhd nhitng enzym topoisomerase. C6 hai loai enzym topoisomerase:
topoisomerase I va topoisomerase II.

Su t4i ban ¢ Prokaryota gdm 3 giai doan:

3.1.1.1. Giai doan khéi dau: noi bat dau sy tdi ban cta phan tir ADN (con goi 12 diém gbc cua su téi
ban) duoc xdc dinh boi cic protein gan soi ADN don con goi la protein SSB (single DNA strand binding
protein). Cic protein SSB nay c¢6 chtc ning xdc dinh vi tri khoi dau su tdi ban va ngin can hai soi don
két hop lai v6i nhau trong qua trinh t4i ban.

ADN helicase gin voi protein SSB dé xdc dinh vi trf bit dau mo xodn kép. Sau d6 helicase duoc
giai phéng khoi phtrc hop va sy mo xodn tiép tuc tao nén mot céi ria ché hai. Tiép d6 ADN helicase gin
v6i ADN primase dé tao phirc hgp primosome (thé khoi dau). Dudi sy md xodn ciia enzym ADN
helicase, thé khoi dau (primosome) chuyén dong trén sgi cham (lagging strand) cua ria ti ban, khi trugt
dén dau thi tong hop nhitng ARN mdi & d6 nho enzym ADN primase. Dong thoi véi qud trinh mé xodn
ADN & tao ria tdi ban, hai phan tit ADN polymerase III giéng hét nhau, mot duoc gian vao soi nhanh
(leading strand) cua ria tai ban, mgt duoc gén vao soi cham (lagging strand) ctia ria tai ban.
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3.1.1.2. Giai doan kéo dai: ADN khu6n gém hai soi don khudn bd sung nhau. Viéc tong hop trén
mot soi don khuon 1a lién tuc, con soi don kia duoc téng hop gidn doan.

Tai soi don khuon tong hop theo kiéu lién tuc hay soi nhanh (leading strand), ADN polymerase III
cung v&i hai phan tir protein ¢6 tdc dung nhu céi kep gittr cho ADN polymerase trugt trén sgi don khuon,
truot dén dau thi sy téng hop chudi ADN méi dugc thuc hién dén d6 bﬁng cach trung hop cdc nucleotid
theo chiéu 5' — 3'.

Tai soi don khuon tong hop theo kiéu gidn doan con goi 1a soi cham lagging strand, ADN
polymerase III di chuyén trén soi chidm xdc tdc viéc gin cdc nucleotid vaio ARN mdi dé tong hop nén
doan ADN goi la doan Okazaki. Dé tao diéu kién cho su téng hop theo kiéu gian doan, s¢i cham phai
gap khic lai. Su tong hop ADN xay ra tai vai diém trén viing tdi ban. Mdi don vi tdi ban gdm ARN moi
va doan Okazaki cidch don vi khiac mdt khoang déu dan (khoang nay tur 100 dén 200 nucleotid &
Eukaryota va tir 1000 dén 2000 nucleotid & vi khuan).

3.1.1.3. Giai doan két thiic: tai soi tong hop theo kiéu gidn doan, nhitng ARN mdi bi loai bo boi
enzym ADN polymerase I, enzym nay c6 kha nang nhan ra sgi ARN trong phén tir lai ARN/ADN. Su
loai b6 ARN moi dé lai nhitng khoang tréng (gap). Nhimg khoang trong dugc hoan thién ddy du boi
ADN polymerase I va enzym néi ADN (ADN ligase). Qu4 trinh trén goi 14 qué trinh khdi phuc hoan
thién soi ADN.

A\ l‘\\
% ADM helicase

L

ARM mai

Bloan okazaki / , ADM primase

H-\.

r F'r-:utéin 3B
Qﬂd& Soi chim
ADM polymerase trén sgi cham
[vira két thic mét doan okazaki)
Hinh 2.16. Nhirng protein tham gia tai ban ADN
Tai soi tong hop theo kiéu lién tuc tin hiéu két thic s& bdo hiéu két thiic tong hop soi ADN lién tuc
moi.
3.1.2. Sw tdi ban ¢ Eukaryota
Sy tdi ban & té bao Eukaryota ciing twong ty nhu & Prokaryota va duoc tién hanh dya theo nguyén
tic:
- Hai hudng.

- Theo chiéu 5> — 3’.
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- Mot soi don téng hop theo kiéu lién tuc, mot soi don téng hop theo kiéu gian doan.

- Can nhitng ARN mbi.

Tuy nhién sy tdi ban & té bao Eukaryota c6 mét s6 diém khdc:

- Do phan tir ADN ¢ té bao Eukaryota rat 1on, nén su tdi ban & té bao Eukaryota bat dau cting mot
lic & nhiéu diém khdi dau, trong khi d6 ¢ t€ bao Prokaryota chi ¢6 mot diem khoi dau.

- O té bao Prokaryota su tii ban ADN 1a do ba loai ADN polymerase dam nhiém. Con & té bao
Eukaryota su tdi ban ADN la do céc loai ADN polymerase sau ddm nhiém:

+ ADN polymerase o hay ADN primase c¢6 chic ning tong hop ARN mdi cho mach cham, cic
chtrc nang khac chua dugc rd. Enzym nay khong c6 kha nang stra sai (khong c6 hoat tinh exonuclease)
nén khong phai la thanh phan duy nhat tham gia vao qua trinh sao chép.

+ ADN polymerase B: ¢6 chic ning gibng ADN polymerase I & Prokaryota, nghia 1a tong hop di
kém véi stra sai va hoan chinh mach mai sau khi cic ARN moi bi loai bo.

+ ADN polymerase y duoc tim thdy & ty thé, chic nang chua duoc rd.

+ ADN polymerase & c6 chirc ning gan véi ADN polymerase IIT & Prokaryota.

+ ADN polymerase € méi dugc phat hién gan ddy, vai trd cta ching chua duogc rd.

- Ngoai cdc ADN polymerase ké trén, hé thong cdc thanh phan tham gia qud trinh tdi ban ADN &
Eukaryota con c6 nhi€u protein chuyén biét nhu: khang nguyén trong nhan té bao dang phan chia c6
chtrc ning hoat héa cdc ADN polymerase € va §, cdc nhan t6 sao chép A va C (Replication Factor, RF-
A, RF-C) can cho hoat dong cua cic ADN polymerase o va 8.

MB® hinh tdi ban ADN ¢ Eukaryota dugc dé xuit nhu sau:

- Truéc hét ADN duge thdo xodn nho topoisomerase va nhan td sao chép A (RF-A). Trén mach
cham ADN polymerase o twong tic v6i nhin t6 RF-A tong hop ARN mdi dai do 10 nucleotid. Moi nay
duoc ndi dai thém do 20 nucleotid nhd ADN polymerase o két hop voi nhan t6 sao chép (RE-C). Lic
d6, su phdi hop khdng nguyén trong nhan té bao dang phan chia chin ADN polymerase o lai, giip cho
ADN polymerase 8 gin vao va tong hop doan Okazaki. ADN polymerase o dugc giai phéng s& dugc
chuyén Ién mach ddi dién va téng hop lién tuc mach maoi.

3.1.3. Swténg hop ADN nho phién ma ngwoc

Nam 1970 Baltimore, Temin da cong bd: trong cédc virus loai ARN tdn tai mot enzym c6 kha nang
tong hop ADN dua trén khudon ARN, d6 1a ADN polymerase phu thuéc ARN hay con goi 13 enzym
phién ma ngugc (reverse transcriptase).

_ ADN polvmerase phy thuge AR -
ARN ADN

PAu tién, enzym phién ma nguoc dugc phat hién ¢ virus giy ung thu, sau d6 dugc phat hién ca &
cac mo binh thuong. Nho c6 phién ma ngugc ma tir phan tir lai ARN - ADN, phan tor ADN kép duoc
tao thanh mang thong tin dugc sao tir ARN.

3.2. Swténg hop ARN (sw phién ma)
Phién ma 1a qud trinh dya trén khudén mau cia ADN dé tao ra cic ARN khéc nhau.

3.2.1. Sw phién md ¢ Prokaryota

.
I R e
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O Prokaryota chi c6 mot loai ARN polymerase xtc téc tong hop céc loai ARN. ARN polymerase 12
mot phirc hop 16n, ¢6 trong lugng phén tir 12 500.000 KDa, gém 5 chudi polypeptid: o, B, B’,® va chudi
G (sigma), phan 156i enzym gom hai chudi o; chudi B, B’ va chudi o xiic tic tong hgp ARN; su gan chudi
o tam thoi vao 16i enzym ARN polymerase cho phép enzym ndy gan vao vi tri thich hop trén hai soi don
khuén ADN dé khoi dau sy phién ma. Chudi 6 ctia enzym ARN polymerase khéc nhau & cic vi khuén
khéc nhau. ¢ E. coli chudi 6 70 thuc hién khéi dau phién mia & da sé gen, nhung chudi 6 28 khoi dau
phién mé cho mot protein tham gia vao ciu tao roi cta vi khun.

Qud trinh phién ma & vi khuan E. coli gdm ba giai doan: khai dau, kéo dai va két thic.

3.2.1.1. Giai doan khéi dau

ARN polymerase gan voi doan ADN dic hiéu nam trong viing khéi du (promotor). Ving khoi dau
ctia gen c6 thé thay ddi tir 20 - 200 cidp base. Trong viing khéi ddu c6 ving -35 va -10 (trudc diém phién
ma 35 va 10 cdp base) ving niy c6 cic “hop khoi dau” cdc hop nay twong tu nhau & moi vi khuan. Khoi
dau su phién mid, ARN polymerase truot doc trén phan tir ADN cho téi khi né gin vao ving khéi dau.
Khi enzym gén vao viing nay, doan ADN ngin gin hop khoi dau thédo xodan va mot soi don ADN boc 16
duéi dang ty do lam khuén téng hop cho ARN. Sy phién mi béat diu bang cich gin nucleozid
triphosphat ddu tién thudng 12 ATP hodc GTP vao phtc hop ARN polymerase, nucleozid triphosphat
th 2 gin véi nucleozid triphosphat thir nhat ¢ vi tri 3° - OH théng qua gbc phosphat tao lién két
phosphodiester dau tién. Cdc nucleozid triphosphat tiép theo gin véi nucleozit triphosphat trude né theo
kiéu nhu vay. Trong hai soi ADN chi ¢6 mét s¢i lam khudn mau tham gia téng hop ARN theo nguyén
tac bd sung, khi trinh tu dat t6i d§ dai khoang 10 nucleotid thi cAu tric ARN polymerase thay ddi, chudi
o bi phéng thich va giai doan khoi dau két thic.

Ving phign ma

ADMN

Huw&ng phién ma

ARN (a)

Siéu xo0an (-)

Siéu xodn (+)

Hinh 2.18. Khéi dau phién ma & E. coli
a. Vung phién ma hinh thanh doan ADN ngén khéng xoén, phan t& lai ARN — ADN hinh thanh.
b. Sw phién ma tao ra nhirng viing ma héa. Siéu xoén ADN dwong (+) hinh thanh trwéc ving phién ma,
siéu xodn ADN am (-) hinh thanh sau vung phién ma.

3.2.1.2. Giai doan kéo dai

Khi da tao thanh phan tir lai ADN - ARN ¢ doan m& dau, phan 16i enzym ARN polymerase gan
thém mot vai protein goi la nhan t6 kéo dai (elongation factor) va bién doi thanh phttc hop phién ma
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_ hoat dong. Qua trinh tong hop ARN dién ra bang céch tring hop céc ribonucleotid theo chiu 5°-3".
K&t qua phan tr ARN méi dugc hinh thanh.

3.2.1.3. Giai doan két thiic

S phiénma bit ddu

Hinh 2.19. Tap hop nhirng yéu t6é
can cho khi dau phién ma
cua ARN polymerase I

Khi c6 mit ctia yéu t6 Rho (p) mét protein dic hiéu gin vao ARN thi bdo hiéu nging tong hop ARN.

Trong mot sb truong hop khong c6 mit ciia yéu té Rho su két thic tong hop ARN 1a do trén phan tu
ADN khuén chira tin hiéu két thic, d6 1a viing c6 ty 1é base dic trung, khi ndo gip ving niy ARN
polymerase dung lai khong xuc tac qua trinh phi€én ma nira.

Két qua: soi ARN méi duge tong hop tich khoi ADN khudn va hai soi don ADN xoin lai v6i nhau,
phtrc hop enzym ARN polymerase va yéu t6 Rho duoc giai phéng dé thuc hién chu ky méi.

O Prokaryota, mARN vira méi tong hop duoc sir dung ngay 1ap tirc dé tong hop protein.

3.2.2. Sw phién md ¢ Eukaryota

Su tong hgp ARN & Eukaryota c6 khéc so voi su tong hop ARN & Prokaryota. & Prokaryota sy tong

hop cdc loai ARN chi do mét loai ARN polymerase dam nhiém, & Eukaryota tong hgp ARN c¢6 sy tham
gia cuia ba loai ARN polymerase

ARN polymerase I & trong hach nhén xdc téc tong hop cdc rARN.
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ARN polymerase II xiic tic tong hop ARN tién than ciia mARN va cdc ARN nho ¢ trong nhan
(tham gia vao qu4 trinh thuan thuc ARN).

ARN polymerase III chiu trich nhiém tong hop nhitng ARN tién than cia ARN vén tai va ARN
ribosom 58 va mot s& ARN nho trong nhan khéc.

MJbi ARN polymerase c6 hai tiéu don vi 1on va 6 - 10 tiéu don vi nhé. Vi du: ARN polymerase II
thuc hién phién ma & da sd cdc gen thudc té bao Eukaryota, enzym ndy c6 hai tiéu don vi 10n ¢6 trong
lwong phan tir 1a 215 KDa va 139 KDa va nhiing tiéu don vi nho, sb lwong nhitng tiéu don vi nho thi
khac nhau & nhirng loai khac nhau, vi du: & thuc vat c6 8, & dong vat cé xuong séng c6 6. Mot sb nhiing
tiéu don vi nhé hon & ARN polymerase I va ARN polymerase II ciing khdc voi ARN polymerase &
Prokaryota. Nhitng ARN polymerase ¢ Eukaryota khong c6 kha nang tu khoi dong phién ma.

3.2.2.1. Ving khéi dau va qud trinh khéi dau phién ma

Nhiing trinh ty ving khoi dau & Eukaryota thi 16n hon, phtic tap hon va da dang hon nhiing trinh tu
ving khoi dau ¢ Prokaryota. Nhiéu trinh ty viing khoi dau cho ARN polymerase II chita nhitng trinh tu
TATA gidng nhau goi 1a "hop TATA" hop niy ndm trudc vi tri bat dau phién ma khoang 25 - 30
nucleotid.

Qud trinh khoi dau phién ma dugc thuc hién nhu sau:

Trudce khi ARN polymerase II bit ddu phién ma mot gen, cdc yéu tb phién ma (transcription factor
= TF) ¢6 ban chét protein nhu TFIID gin vao trinh ty TATA. Tiép theo 1 sy gin yéu t6 phién ma TFIIB
va tudn ty sau nira 1a TFIIE, TFIIH va TFIIF gén tryc tiép vao ARN polymerase II. Khi nhitng phan tng
gan gbc phosphat vao ARN polymerase IT dugc xic tic boi TFIIH thi ARN polymerase II tré nén hoat
dong va bat dau phién ma. Hoat dong cua viing khdi dau chiu anh huéng boi sy twong tic cua yéu td
kich thich phién mi véi trinh tw ADN (enhancer), khi yéu td kich thich phién ma gin vdi trinh ty ADN
(enhancer) ¢ ving khoi du s& 1am ting hiéu qua phién ma cua gen. Mot gen riéng biét c6 thé duoc kiém
so4t hoat dong phién mi bang sy tuong téc ctia nhirng protein dic hiéu véi vi tri gan twong tng & viing
khoi dau (promotor).

3.2.2.2. Qud trinh tao mARN thudn thuc

ADN __ARN polymerase . ARN tién thin — mARN

mARN tién than duoc hinh thanh sau phién ma van bao gém céc exon va céc intron da duoc phién
ma.

Ngay sau khi bat dau qud trinh phién ma, c6 su bién d6i tai dau 5' va 3' ciia ARN tién than. Tai dau
5'ctia ARN tién than dugc gan thém céi “mii” 7 methyl guanozin triphosphat. C4i mii nay vé sau giit vai
trd quan trong trong tong hop protein va bao vé ban sao ARN chéng lai sy phan hay. Tai dau 3' da sd
cic ban sao duogc téng hop tir ARN polymerase II duoc thém poly A nhd enzym poly A polymerase
(thém 100 - 200 acid adenylic (poly A) tai dau cudi 3'). Pudi poly A c6 chirc ning giip mARN di
chuyén tir nhén ra bao twrong va bao vé mARN trong qud trinh dich ma & bao twong.

Vi tri ndi 5 Vi tri ndi 3
tnr U1 snRMNE uz sn\RNP i r| noi
i’
Exon \:‘V’—"/ Intron PN /
- — . i~ MARN
= = " tién thén

US, U4/UE, !:tl:)Ap hop tao thé ndi
N

m—

file://C:\Windows\Temp\gwpmgenthh\Chapter2.htm 30/09/2009



Page 46 of 69

Quid trinh tao ARN thuan thuc (mARN) tir ARN tién than thuc chét 13 qud trinh loai bo cdc intron
va noi cac exon da dugc phién ma trong ARN tién than lai véi nhau nho sy xuc tic cua thé nodi
(spliceosome). Thé ndi dugce tao thanh tr mot nhém U1, U2, U4, US, U6 snRNP va nhitng thanh phan
khéac. Thé noi cat vi tri néi 5° r6i ndi véi nucleotid A gan vi tri ndi 3' d€ hinh thanh mot céi thong long,
roi phirc hop cic "thong long intron" cung thé noi bi gidng cap trong nhan.

Két qua cédc exon dd duoc phién ma trong mARN tién thin duoc ndi v6i nhau va mARN thuan thuc
duoc tao thanh (xem hinh 3.20).

4. PAC PIEM CUA MA DI TRUYEN

Nam 1964, ngudi ta da xac dinh rd ma cua tat ca 20 loai acid amin.

Ma c6 nhing dic diém sau:

- M3 12 m ba chif (triplet) xép canh nhau va thing hang.

- Ma ¢6 tinh chét thodi bién: nghia la mot acid amin c6 thé dugc ma héa boi nhiéu ma khéc nhau,
chi riéng tryptophan c6 mdt ma quy dinh.

- Nucleotid thir ba trong ma 1a nucleotid dé bi thay d6i nhung tinh chit ctia ma khong bi thay d6i
theo.

- M c6 tinh chét chung cho moi sinh vt (tinh van nang).

- C6 mot ma mé dau: AUG va ba ma két thic: UAG, UAA va UGA.

Bang sau ddy gidi thiéu ma cua tat ca cdc acid amin.

Bang 2.4. Ma cua cac acid amin

. Nucleotid Il .
Nucleotid | Nucleotid Ill
U C A G
Phe Ser Tyr Cys U
Phe Ser Tyr Cys C
U Leu Ser Stop Stop A
Leu Ser Stop Trp G
Leu Pro His Arg U
c Leu Pro His Arg C
Leu Pro Gin Arg A
Leu Pro GIn Arg G
lle Thr Asn Ser U
A lle Thr Asn Ser C
lle Thr Lys Arg A
Met Thr Lys Arg G
Val Ala Asp Gly U
G Val Ala Asp Gly C
Val Ala Glu Gly A
Val Ala Glu Gly G
Phe (Phenylalanin) Ser (Serin) Cys (Cystein) Glu (acid
Leu (Leucin) Tyr (Tyrosin) Trp (Tryptophan) Glutamic)
lle (Isoleucin) His (Histidin) Arg (Arginin) Asp (acid Aspartic)
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Met (Methionin) Gin (Glutamin) Gly (Glycin) Thr (Threonin)
Val (Valin) Asn (Asparagin) Pro (Prolin) Ala (Alanin)
Lys (Lysin)

5. QUA TRINH SINH TONG HQP PROTEIN
5.1. Sinh tong hop protein ¢ Prokaryota

Thong tin di truyén chira trong gen dugc truyén dat sang cdc phan tir ARN thong tin. Sau d6 théng
tin di truyén dugc truyén dat tir mARN t&i phén tir protein nhd qud trinh dich ma. Qud trinh dich ma
duogc thuc hién qua bon giai doan.
5.1.1. Hoat hoa acid amin

Céc acid amin (aa) trong té bao chat dugc hoat héa bdi enzym dic hiéu 12 aminoacyl - tARN
synthetase dugc biéu thi bang phan Gng téng hop sau:

Enzym

Acid amin + ATP + tARN — 22

aminoacvl - tARN + AMP + PPi

Enzym: aminoacyl - tARN synthetase
Aminoacyl - tARN synthetase c6 tinh chét dic hiéu cao véi mbi acid amin va tARN.

5.1.2. Giai doan mé dau chudi polypeptid

A i
ans w

Phan don winhd ™ i

r’r“
IF.

-

S03

Phén don vild e ™
an don vilon """‘Eﬁ'*ﬁ_"'a
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O Prokaryota, su tong hop ctia moi protein déu bat dau voi acid amin methionin nhung duéi dang
N-formylmethionin (viét tit 1a f-met). & Eukaryota, acid amin m¢ dau ciing 12 methionin ma héa béi ma
mé dau AUG, acid amin mé dau dugc van chuyén boi tARN ky hiéu 1a f-met — tARN.

Qua trinh m¢ dau ¢6 sy tham gia cua céc yéu t6 m& dau IF1, IF2, IF3 (Initiation factor viét tt 1a
IF); cac yéu t6 mé dau déu 12 céc protein dac hi¢u.

Pau tién phan don vi 30S cta ribosom két hop véi yéu t6 IF3, sau d6 két hop véi mARN. Budc tiép
theo f-met - tARN gén véi phirc hop IF2 - GTP (IF2 1a mot protein gin v6i GTP) rdi gén voi phirc hop
IF3 - ribosom 30S - mARN dé tao phirc hop m& ddu (IF2 ¢6 vai trd quan trong phét hién md mé dau
AUG va tao diéu kién dé phtic hop f-met-tARN gfin vao vi tri P cta ribosom). Giai doan m& dau két
thiic khi phan tir GTP gén véi IF2 bi thuy phan thanh GDP va Pi. GTP thuy phan giy nén su thay d6i
cAu tric dé cho don vi ribosom 50S gin véi tiéu don vi ribosom 30S thanh ribosom 70S. Pong thoi yéu
t6 mo dau IF2 va IF3 duoc phéng thich, vai trd cia yéu té md dau IF1 chua dugce rd.

5.1.3. Giai doan kéo dai chuéi polypeptid

Giai doan kéo dai la qua trinh lép rap céac acid amin theo mot trinh tu nhét dinh da dugc ma héa &
mARN tao thanh chudi polypeptid ddc hidu. Ma trén mARN dugc doc theo hudng tir 5° dén 3’. Giai
doan kéo dai c6 su tham gia ctia cdc yéu td kéo dai (Elongation factor viét tit 1a EF). Giai doan kéo dai
gdm 3 budc:

- Gan aminoacyl - tARN vao vi tri A.

- Hinh thanh lién két peptid.

- Chuyén vi.
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Phan don vi kon cia ribosom

mARMN & = 3
Phsn don vi nhd cia ribosom

¥

Can

Hinh 2.22. So d6 qua trinh sinh tong hop protein
5.1.3.1. Gan aminoacyl - tARN vao vi tri A: dé aminoacyl - tARN thtr hai duogc dinh vi vao vi tri A,
aminoacyl - tARN thi hai trudc tién phai gin véi yéu o kéo dai EF-Tu-GTP (yéu té kéo dai EF-Tu 1a
mot protein gan v6i GTP), GTP thuy phan 1am phéng thich yéu t6 kéo dai EF-Tu—GDP khoi ribosom va
aminoacyl-tARN thir hai dugc gén vao vi tri A cuia ribosom. Su dinh vi aa2—tARN tai vi tri A con cé su
tham gia cuia yéu t6 kéo dai EF - Ts.

5.1.3.2. Su tao thanh cau néi peptid: sy hinh thanh lién két peptid duoc xic tic boi peptidyl
transferase, cau ndi peptid CO - NH duoc tao thanh giira acid amin m& dau va acid amin thir hai, ning
lwong cho phan tng nay 1a do lién két ester nang luong cao cung cip. Ca hai acid amin gin v6i tARN &
vi tri A, rdi tARN tai vi tri P dugc phong thich khoi ribosom.

5.1.3.3. Chuyén vi: Ribosom duoc di chuyén doc theo mARN, mARN dich chuyén mot ma thép
theo vao vi tri A, tARN mang chudi peptid dang tong hop chuyén sang vi tri P. Trong qu trinh chuyén
vi ¢6 sy tham gia ctia mot loai yéu td kéo dai khéc ¢6 tén 1a EF - G - GTP (EF - G ban chat 1a mot
protein gan véi GTP). GTP thily phan gy thay d6i cau hinh cua ribosom lam chuyén peptidyl — tARN
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tur vi tri A sang vi tri P. Vi tri A tréng, aminoacyl — tARN moi lai gén vao vi tri A. Qua trinh kéo dai
chudi polypeptid ctr tién hanh nhu vy cho téi khi mé két thic vao vi tri A.

5.1.4. Giai doan két thiic

Giai doan két thiic bat dau khi mot trong ba ma két thic UAA, UAG hoidc UGA & vi tri A do d6
khong cho phép aminoacyl - tARN vao vi tri A nira.

Giai doan két thdc con c6 su tham gia cua yéu t6 giai phéng RF1, RF2, RF3 (Release factor viét tit
la RF). Ma UAA va UAG duoc nhan ra boi yéu td gidi phong RF1, con ma UAA va UGA duoc nhan ra
boi yéu td giai phéng RF2, vai trd ctia RF3 thi chua 18; ¢6 thé né kich thich hoat dong ctia RF1 va RF2.
Qud trinh nhan ra ndy duoc thuc hién nho sy thiy phan GTP két qua gy nén su bién d6i trong ribosom,
enzym peptidyl transferase thuy phan lién két ndi chudi peptid day da va tARN & vi tri P dé phéng thich
chudi peptid. Sy dich ma két thic khi mARN tach khoi ribosom va ribosom phén tach thanh nhiing phén
don vi 16n va nho.

5.2. Sinh tong hop protein ¢ Eukaryota

Qud trinh téng hop protein & Eukaryota twong tu nhu & Prokaryota chi khac 1a ribosom & Eukaryota
gdm hai phan don vi: 40S va 60S.

Giai doan mé dau chudi polypeptid c6 su tham gia ctia yéu té mé dau

elF-2 (mot protein gén GTP), acid amin m& dau 12 methionin.

Su dich ma theo chiéu 5°—3’ trén mARN.

1™
e
a|F-z%:ﬂ mMARN
Hoat dong \
=
s e o)

Phdn don vi 405
clia ribosom

a|F-2-‘3¢t.

B3t hogt

Hinh 2.23. Sw hinh thanh phirc hop mé dau téng hop protein & Eukaryota
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2EF-1a — Aminoscy-RNA “

AminoacyHRMNA
eEF-1a

=EF-15 “

Hinh 2.24. Giai doan kéo dai trong qua trinh dich ma & Eukaryota
1. Gan aminoacyl tARN vao vi tri A.
2. Hinh thanh lién két peptid; 3. Chuyén vi

Giai doan kéo dai c6 su tham gia cua yéu td kéo dai eEF-1a; eEF-1p;

eEF-1y voi nang luong GTP.

Giai doan chuyén vi ¢6 sy tham gia ciia yéu t6 kéo dai eEF — 2 va ning luong GTP.

Giai doan két thic: ¢ té bao Eukaryota két thic qu4 trinh tong hop chudi peptid duoc tién hanh nho
su tham gia cua yéu to giai phong eRF (mot protein gan GTP). Ma két thic ¢ Eukaryota cling giong nhu
o Prokaryota 1a UAG, UGA hoac UAA.

6. CAC CO CHE PIEU CHINH QUA TRINH SINH TONG HQP PROTEIN

Su tao thanh protein ¢ trong co thé sinh vét dugc diéu chinh dé co thé c6 sb lugng va chét luong
protein phu hop véi sy phét trién cua co thé sinh vat.
6.1. Piéu chinh sinh tong hop protein ¢ Prokaryota

Sy diéu chinh sinh tong hop protein & Prokaryota dugc thyc hién qua hai co ché: kich thich va kim
ham.

- Vi du v& hién tuong kich thich

Vi khuan E. coli khi phat trién trong moi truong cé lactose thi enzym béta galactoxidase duoc tong
hop manh, nhung khi phat trién trong moi truong khdong cé lactose thi su tong hop béta galactoxidase
gidm xuong nhiéu. Nhu vay lactose la tic nhan kich thich san xuat enzym.

- Vidu vé hién tuong kim ham

Vi khuén E. coli khi phat trién trong méi trudong khong cé tryptophan thi E. coli s& ting san xuét
mot loat enzym chiu trich nhiém tong hop tryptophan, nhung khi phdt trién trong moi trudng cé
tryptophan thi ham lugng cdc enzym cua h¢ thong tryptophan synthetase dugc tong hop gidm di. Nhu
vay tryptophan la tdc nhan kim ham sy tong hop enzym.
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6.1.1. M6 hinh operon

Mo hinh operon diéu chinh sinh téng hop protein duoc Jacob va Monod dé xuit, sau nay duoc bd
sung.

M5 hinh diéu chinh sinh tong hop protein & Prokaryota bao gém céc thanh phan:

6.1.1.1. Gen cdu triic (Ct hay cistron)

Trén nhiém sic thé ¢6 cdc gen cu tric, cdc gen nay tao ra cdc mARN, rdi tong hop nén cdc enzym.

Vi du: gen C:'Qiu tric Ct , Qtz, Ct,... tong hop nén cdc enzym tuong (g E.E, E.... cdc enzym nay
xuc tac cho chuyén héa vat chat & nhitng khau xac dinh.

6.1.1.2. Ving khéi dau hay promotor (Pr)

Vung khoi dau 1a mot doan ADN nam ké véi gen cAu tric. Tai vung khéi dau c6 trinh ty nucleotid,
trinh ty nay dugc nhan dién bdi ARN polymerase dé xdc dinh vi tri khoi dau su phién ma.

6.1.1.3. Vi tri van hanh (operator viét tat la 0)

Vi tri van hanh thuong ¢6 mat trong vung khoi déu, khi vi trf van hanh tu do khong bi kim ham thi
n6 cho phép ARN polymerase gin voi ving khoi dau va hé thdng céc gen cdu tric & trang thii md san
xuét ra cic mARN va cdc enzym tuong Gng. Tréi lai khi vi trf van hanh da lién két v6i chat kim ham thi
ngin can ARN polymerase khong cho vao, do vdy gen céu triic & trang thdi déng.

Céc gen cAu tric, vung khéi dau va vi trf van hanh cua vung khéi dau tao thanh mét don vi goi la
operon.

6.1.1.4. Gen diéu chinh (Regulator viét tat la Re)

_ Gen diéli chir}h co thé cting nim trén mot nhiém‘séc thé voi gen cAu tric nhu ¢ Prokaryota hodc
nam trén nhiém sac thé khac nhu’ ¢ Eukaryota. Qen di€u chinh tong hgp mat loai protein lam nhiém vu
kim ham hoat dong cua gen cau tric goi ,l:‘a chat kim ham (ky hi€u chir R: Repressor) hodc mdt loai
protein ¢6 nhiém vu hoat hda gen goi 1a chat hoat héa (ky hiéu chitr A: Activator).

6.1.2. Hoat djpng ciia operon trong co ché kich thich (positive regulation)

Chét heat hoa ARN polymerase
: .

m l mARN

T R s e
4 5 I Y
Thém chat gdn protein

gen dong

Trwéng hop 1

Gen mi

I m&RM

5" l 2

Protein

L&y chét gdn Trwina hoo 2
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Trong co ché kich thich, gen diéu chinh san xudt ra mot protein hoat héa (activator protein) con goi
13 cht hoat héa. Khi chat hoat héa gin véi vi tri van hanh, dong thoi ARN polymerase gin véi viing
khoi dau do d6 gen céu tric ¢ trang thdi md dé san xuit ra mARN va céc san pham protein hodc enzym
tuong ung.

Hoat dong ctia operon trong co ché kich thich ¢6 hai truong hop:

6.1.2.1. Truong hop 1: chit hoat héa ¢ trang thdi hoat dong gin véi vi tri van hanh, dong thoi ARN
polymerase gin voi viing khéi dau do d6 gen céu tric & trang thai mg dé san xuat ra mARN va cdc san
pham protein hoac enzym tuong Ung.

Khi c6 mat mot chat gén dglc hiéu, chat gén nay gén v6i chit hoat héa 1am cho chét hoat héa roi
khéi vi tri van hanh do dé gen cau tric ¢ trang thai dong.

6.1.2.2. Truong hop 2: chat hoat héa ¢ trang thdi khong hoat dong. Nhung khi ¢6 mit chit gan dic
hiéu gén v6i chét hoat héa thi chit hoat héa tré thanh hoat dong gén vo1 vi tri van hanh, déng thoi ARN
polymerase gin voi ving khéi ddu do d6 gen céu tric ¢ trang thdi md san xuit ra mARN va protein
tuong trng. Khi chét gén dac hiéu bi léy di khoi chit hoat héa thi chat hoat héa tro thanh khong hoat
dong roi khoi vi tri van hanh va gen céu triic & trang thdi déng.

6.1.3. Hoat djpng ciia operon trong co thé kim ham(negative regulation)

Chét Kim ham
) Gen dong

——

Chét gan Jac higu é

gian i chédt kim hém
thi gen m

Trwirng hop 1

Chét Kim hdm

hoat ddng
\A Gen dang
T

Lay chét gén @

thi gen md Chit Kim hém
bét host

Trrirng hop 2
Hinh 2.26. Co ché kim ham

Chét Kim h3m gan vao vi tri van hanh
ngan can qua trmh phién ma

Trong co ché kim hidm, gen diéu chinh san xuit ra mot protein kim ham goi 13 chat kim ham. Khi chét
kim ham gén vé6i vi tr van hanh thudc ving khéi dau cua gen ciu triic thi gen cAu tric ¢ trang thai déng.
Hoat dong ctia operon trong co ché kim ham c6 hai trudng hop:

6.1.3.1. Truong hop 1: chat kim ham ¢ trang thdi hoat dong gén véi vi tri van hanh cua gen ciu tric
do d6 gen ciu tric & trang thdi déng. Khi c¢6 mit cia chat gin dic hiéu gin voi chat kim ham thi chét
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kim ham nay roi khéi vi tri van hanh do d6 vi trf nay duoc giai phéng do d6 gen céu tric mé phién
ma ra mARN va téng hop cdc protein twong Ung.

6.1.3.2. Truong hop 2: chit kim him & trang thai khéng hoat dong (inactive repressor) do d6 vi tri
van hanh tu do, gen cAu tric & trang thai m¢. Khi c6 mat mat chét gén dac hiéu gén véi chit Kim him
1am cho chat kim ham tré nén hoat ddng gin véi vi tri van hanh thudc viing khoi dau cia gen do d6 gen
cAu triic & trang thai déng.
6.2. Piéu chinh sinh tong hop protein ¢ Eukaryota

6.2.1. Muc dich diéu chinh sinh téng hop protein 6 Eukaryota

Sy diéu chinh sinh tong hop protein & Eukaryota con goi 1a diéu chinh sy biéu hién cua gen &
Eukaryota. O Eukaryota su diéu chinh sinh téng hop protein ¢6 nhiéu diém khéc so v6i Prokaryota ca vé
tin hiéu ciing nhu co ché diéu chinh.

MBJi co thé Eukaryota déu bat ngudn tir mot t& bao hop tir, hop tir trai qua nhiéu lan phan cit dé tao
nhiéu phoi bao, cac phdi bao duoc biét hda thanh md va cic co quan ciia mot co thé da bao.

Tat ca cic té bao Eukaryota cta cing mot co thé sinh vat déu chtra dung mot bd gen gidng nhau,
nhung trong té bao ctia mdi mo chi ¢6 mot ty 1é nho nhitng gen lién quan duoc biéu hién dé tao nén
nhitng protein dic hiéu cua nd, vi du: hong cau tong hop hemoglobin, té bao co tong hop myoglobin, té
bao tuyén tuy tong hop insulin, t& bao cdc tuyén noi tiét tong hop cdc hormon. Ngay trong mét loai té
bao tiy theo giai doan phét trién ctia co thé c6 thé tong hop cic loai protein khéc nhau, vi du: hdng cau &
giai doan bao thai téng hop HbF, nhung ¢ giai doan trudng thanh tong hop HbA, véi ciing mot loai
protein c¢6 khi dugc tong hop nhiéu, c¢6 khi duoc tong hop it, tham chi khong dwoc téng hop. Van dé nay
duoc giai thich boi co ché didu chinh sy biéu hién gen ¢ Eukaryota.

Tin hiéu diéu chinh & cdc co thé da bao (Eukaryota) 1 cdc phan tir protein duoc san xudt tir nhitng
té bao chuyén biét theo co ché thé dich luu thong khip co thé, cdc phan tir nay tic dong vio nhém
nhitng té bao “dich”, diéu chinh biéu hién cic gen lién quan & céc té bao niy thong qua su twong téc dic
hi¢u gitta ADN - protein, cung véi phttc hgp ARN polymerase va nhitng protein dac hi¢u khac lam
cho céc gen lién quan mé hay déng theo diing chuong trinh da dinh sin dé phit hop vai sy phat trién ctia
toan co thé va san xuét protein ting hay giam theo yéu ciu cua co thé. Cac phan tir didu hoa c6 ban chét
1a protein c6 thé 1a cdc yéu t6 sinh truong GF (Growth Factors), cic hormon, cdc yéu té dic hidu mé.

Diéu chinh sy biéu hién gen ¢ Eukaryota qua nhiéu budc tir ADN — mARN tién thin — ARN —
protein.

6.2.2. M6 hinh céu triic ciia mét gen Eukaryota

6.2.2.1. Gen cdu triic

Gen céu tric quy dinh tong hop mot loai protein xdc dinh. Gen ciu tric gdm cic exon va intron.
Cic exon la nhitng doan ADN c6 kha niang phién ma dé téng hop protein, cdc intron 12 nhiing doan
ADN c6 kha ning phién ma nhung khéng tham gia ma héa tong hop protein. Tai vi tri dau tién clia exon
1 1a ma mé dau ATG, tai vi tri cudi caa exon cubi cung 1a mdt trong ba ma két thic TAA, TGA hoac
TAG. Phia trudc exon dau tién va phia sau exon cudi ciing ¢6 ving khong dich ma. Vi tri 5°GT cua
intron 12 vi trf cho ndi va vi tri 3°AG cua intron 12 vi tri nhan ndi. C4c exon va intron s& phién ma thanh
mARN tién than, mARN tién than trai qua qud trinh cat intron da dwoc phién ma tir ADN va ndi cic
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exon da dugc phién ma tir ADN lai v6i nhau dé tao mARN trudng thanh.

6.2.2.2. Viing kiém sodt biéu hién gen
Ving kiém sodt biéu hién gen gom cdc thanh phan sau:

- Vung khéi dau: 1a nhirng thanh phin gém cic trinh ty nucleotid dugc dinh khu & dau 5° toi gen.
Ving khoi dau c6 chice ning xdc dinh vi tri bat dau phién m3, kiém soét s6 lwong mARN va tinh dic
hiéu md. Vung khéi dau c6 thé dai vai kilobase. Pa sb cic gen ctia ngudi déu chira trinh tu “hop TATA”
dugc dinh khu khoang 25 - 30 déi base tir dau 5° t6i vi tri bat dau phién mi va “hop CCAAT” dugc
dinh khu 75 - 80 cap base tir dau 5’ t6i vi tri bat ddu phién ma, “hop" nay cé chirc ning lam ting hiéu
qua phién ma.

- Vi tri gén cho yéu t kich thich phién mé (enhancer): 1a trinh ty ADN tic dong véi yéu t6 kich
thich phién ma lam ting qué trinh phién ma cta nhitng gen ké bén, vi tri nay c6 thé hoat dong theo
hudng 5 hoac 3’ tdi gen.

- Vitri gén cho yéu t6 ddc hiéu md: 12 trinh tw ADN tuong tac vdi protein dac hi¢u md dé chi huy
gen cAu tric san xudt ra protein dic hiéu twong (mg véi timg mo.

- Vi tri bat dau phién ma: 1a vi tri ma qué trinh phién ma duoc bt dau tai diém do, vi tri nay con
goi la "cap site".

- Vitrd gén cho nhirng thanh phﬁn dac hiéu promotor khéc: 1a trinh ty ADN tuong tac dac hiéu véi
cac yéu t6 ddc hiéu khdc 1am nhiém vu diéu hoa gen.

6.2.2.3. Vung 3' cua gen

Whifng thanh phan
promotor dac higu khac

g sfren g M3 két thic TAA TGA hodc TAG
Vi tri bdt ddu phién mi = R s

Hiép CCAAT

Vi tri gan cho yéu to

kich thich sao ma bl

dac higu md

Hip TATA
GENE ;

o ‘:"
Wing khdng wong khdng
dich ma B dich ma

M3 khid dau ATG

Vi tri thém
poly &

mARN cap
tien than

thuan thue
Hinh 2.27. M6 hinh c4u truc va biéu hién gen Eukaryota

Ving & dau 3’ ctia gen. Viing ndy c6 vi tri gan thém polyadenin tai dau cudi 3’ cua gen (khoang 200
adenin) con goi 1a dudi poly A. Pudi poly A c6 chirc ning gitip mARN di chuyén tir nhan ra té bao chat
va bdo vé mARN trong qua trinh dich ma tao ra san phém protein.

6.2.3. Cdc budc diéu chinh biéu hién gen 6 Eukaryota
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Diéu chinh hoat dong gen & Eukaryota 12 mot qué trinh twong tic dic hiéu gitta cdc vi tri gin dic
hi€u cua vung khoi dau cua mdt gen véi phitc hgp ARN polymerase, cdc nhan t6 phi€n ma chung cliing
céc protein dac hiéu diéu hoa gen (c6 thé c6 ca yéu to dac hi¢u md). Tuy tung truong hop ma gen &
trang thai dong hay md, tdng hodc giam qua trinh phién ma dé tong hop nén protein dac hi¢u md twong
ung voi s6 lugng va chat lugng phu hop theo giai doan phét trién co thé.

Biéu hién gen & Eukaryota dugc didu chinh qua nhiéu budc tir ADN dén mARN va protein.

Mot té bao c6 thé thay ddi biéu hién gen cuia né trong su ddp tmg vi nhig tin hiéu diéu chinh.

Biéu hién gen & Eukaryota c6 thé duoc diéu chinh béi sdu budc.

Bude 1: qud trinh phién ma tir gen tao ra mARN tién than dugc diéu chinh béi yéu t6 kiém sodt
phién ma, yéu to nay cho phép gen dugc phién ma khi nao va dugc phién ma thé nao.

Buwére 2: tir mARN tién thin tao thanh mARN thuan thuc duoc didu chinh nho yéu té kiém sodt qué
trinh thuan thuc héa ARN.

Buwéc 3: qud trinh van chuyén mARN thuan thuc tir nhdn t&i té bao chat nho yéu td kiém sodt van
chuyén ARN.

Buwéc 4: nhimg mARN trong té bao chit duoc dich ma thanh protein boi cdc ribosom nho yéu tb
kiém soat dich ma.

Buwée 5: mot s6 phan tr mARN trong té bao chit duoc gidng cip nho yéu té kiém sodt gidng cap.

Buwéc 6: nhitng phén tir protein duoc tong hop tré thanh hoat héa hay bat hoat nhd yéu tb kiém sodt
hoat tinh protein.

Céc bat thudng trong bude nao cua con dudng tir ADN — mARN — protein déu din dén bénh goi
l1a bénh phan tu.

TU LUQNG GIA

1. Trinh bay cdc bang chting chirng minh acid nucleic 1a co s& vét chat cua hién twong di truyén.

2. Néu dic diém ctia ADN.

3. Néu dic diém ciia bd gen.

4. Trinh bay cAu tric va chuc nang cua ARN van chuyén (tARN), ARN thong tin (mARN), ARN
ribosom (rARN) va ARN nho trong nhan (small nuclear ARN).

M0 ta qua trinh tai ban ADN.
Trinh bay qud trinh phién ma ¢ Prokaryota.

5
6
7. So sanh qua trinh phién ma ¢ Eukaryota va Prokaryota.
8. Trinh bay qud trinh sinh tong hop protein & Prokaryota.
9

Trinh bay mé hinh Operon va hoat dong cua Operon trong co ché kich thich sinh tong hop
protein ¢ prokaryota.

10. Trinh bay mo hinh Operon va hoat dong ciia Operon trong co ché kim ham sinh téng hop
protein ¢ prokaryota.

11. Néu dic diém ctia ma di truyén.

12. Trinh bay md hinh c4u tric cia mot gen & Eukaryota.
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13. Trinh bay céc budc diéu hoa biéu hién gen & Eukaryota.

Bai 10
POT BIEN

MUC TIEU
1. Trinh bay dwoc dinh nghia, co ché, phan loai dot bién nhiém sdc thé

2. Trinh bay dwoc co ché, phan logi ddt bién gen

1. KHAI NIEM POT BIEN

MB&i loai sinh vat ¢6 mot bd nhidm sic thé dic trung vé sd lugng, hinh thai va cAu tric. & Eukaryota,
nhiém séc thé dugc ciu tao bdi ADN va histon.

S6 lwong, hinh thdi va cu trdc cta nhidm sic thé thuong bén vitng va 6n dinh qua céc thé hé té bao
hoac thé hé co thé. Tuy nhién, do sy tdc dong cua mdt s6 tdc nhan vat ly, hdéa hoc hodc sinh hoc, trong
mdt s6 truong hop s6 lwong, hinh théi va ciu tric ciia nhidm sic thé c6 thé bi bién ddi, su bién doi d6 c6
thé biéu hién & mirc dd nhi®m sic thé hodc ¢ muc do gen. Dot bién c6 thé xay o té bao soma hodc & té
bao sinh duc. Co thé t6m tit cdc dang dot bién nhu sau:

/ Dot bién gen

Dét bién nhiém sac thé
(%ay ra trong d&i ca thé bi 4t bién)

Té bao soma

Tac nhan gay dét bién

Bi6t bién gen

Té bao sinh ducé

Phan 16n dot bién sau khi xay ra dugc tu stra chira dé tro lai trang thai binh thuong, mot s6 khong
dugc stra chira c¢6 thé dan dén nhiing bién d6i cua kiéu hinh ¢ nhitng mirc do khdc nhau. Phan nay trinh
bay chil yéu mét s6 co ché dan dén dot bién con phan hau qua cua dot bién s& dugc trinh by trong Di
truyén Y hoc.

Dét bién nhiém sic thé
(ca thé di truyén cho thé hé sau)

Pot bién 12 mot dang cua bién dj di truyén duoc.
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2. POT BIEN NHIEM SAC THE

Dot bién nhiém séc thé g@)m hai loai: dot bién sb luong nhiém sdc thé va dot bién ciu tric nhiém séc
thé. Pé minh hoa cho cidc dang nhiém sac thé, ching t6i dung bd nhi€ém sac thé cua ngudi lam vi du dé
minh hoa. By nhiém sac thé ¢ t€ bao sinh dudng ctiia nguoi c¢6 23 cdp nhi€ém sac thé, trong d6 cé 22 cap
nhiém sac thé thuong va mot cdp nhiém sac thé gidi tinh (XX ¢ nit, XY & nam).

2.1. Pét bién 56 lwong nhiém sdc thé

Dot bién s6 lwong nhidm sic thé gdm hai dang: da bdi (polyploidy) va 1éch boi (aneuploidy).
2.1.1. Pa bgi

Trong cac té bao sinh dudng cua thé da boi, bd nhiém sic thé 16n hon 2n do bo nhiém sic thé duoc
tang mot sO chan hodc 1¢ lan, vi du: 3n, 4n...

2.1.1.1.Co ché gdy da bji

C6 ba co ché c6 thé dan dén hién tuong da boi:

- Thu tinh ctia c4c giao tir bat thudng

Binh thuong, sau hai lan phan chia ctua qud trinh gidam phan, mdi giao tu dugc tao thanh chura bo
nhiém sac thé don bdi (n). P61 khi, vi mot nguyén nhan nao dd, cac nhieém sac thé khong phan ly, ca hai
bd nhiem sac the di vao mot giao tir, tao nén giao tu bat thuong chira 2n nhiém sac thé.

Thu tinh ciia mot giao tr binh thudng (n) voi mot giao tr bat thuong (2n) tao hop tur tam bdi (3n).

Thu tinh cuia hai giao ttr, ca hai déu bat thuong (2n) tao hop tu tr boi (4n).

- Su phan chia bét thuong cta hop tir

Doi khi trong cdc 1an phan chia sém bd nhiém sic thé 2n cta hop tir nhian doi nhung té bao chét
khong phan chia theo nén hinh thanh céc t€ bao 4n, sau dé céc té bao nay tiép tuc phan chia tao nén cac
phoi bao 4n, phét trién thanh co thé tir bdi (4n).

Trong cdc 1an phan chia sém cta hop tir 2n ¢6 su phan chia khéng dong déu nhidm séc thé tao thanh
phoéi bao c6 n va phdi bao 3n nhiem sac thé. Phoi bao ¢6 n nhiém sac thé bi ti€u bién con phoi bao 3n
phat trién thanh co thé tam boi.

Hop tr 3n phan chia theo ba cuc cho ba phdi bao khac nhau: n, 2n, 3n. Phéi bao n bi ti€u vong con
hai phoi bao sau phat trién thanh co thé kham 2n/3n.

Hop tir 4n phén chia theo ba cuc tao thanh co thé 2n/3n.

- Su thu tinh kép hoac sy xam nhap cua té bao cuc

Su thu tinh kép: mot trirng binh thuong (n) thu tinh véi hai trung binh thuong (n) cho hop tur 3n.

Su xam nhap cua té bao cuc vio mot phéi bao & giai doan hai phdi bao tao thanh co thé kham
2n/3n.

2.1.1.2. Hién twong da boi o sinh gioi

Hién tuong da boi thuong gip ¢ thuc vat hoang dai ciing nhu ciy trong. Céc ciy da boi thudng c6
kich thudc 16n hon hon cay Iudng boi. Ngudi ta da dung héa chat (colchicin, vinblastin) hodc soc nhiét
do cao hodc thap dé gay da boi ¢ thuc vat.

O dong vat hiém gip céc truong hop da boi; ¢ nhiéu loai dong vét cdc phoi thai da bdi thudng chét
¢ giai doan trudc sinh.
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O ngudi, cic truong hop da boi lai cang hiém, phan 16n phoi thai da boi chét & giai doan trude sinh,
mat vai truong hop sdng dén khi dé hodc sau sinh nhung hau hét 1a cdc so sinh bi dj tét.

2.1.1.3. Hién twong da boi noi sinh

Pa boi ndi sinh 12 hién tuong cdc nhiém sic thé da nhan 1én ma té bao chat khéng phan chia, tir té
bao 2n hinh thanh thanh té bao 4n, 4 nhiém sic thé cung cip van xép canh nhau. & thyuc vat ciing nhu
dong vat déu c6 thé gap da boi ndi sinh. & ngudi, da boi ndi sinh doi khi gip & té bao lympho nudi cy
hodc & cac md ung thu.

2.1.2.Léch bpi

Léch bdi 1a hi¢n tugng ) luong nhiém sdc thé cua té bao ting 1én hodc giam di mot hodc vai nhiém
sdc thé so v6i bo nhiém séc thé ludng boi.

2.1.2.1. Cdc dang léch boi:

- Thé khéng: 2n - 2: thiéu ca hai nhidm sic thé ciia mot loai nhiém séic thé nao dé.

- Thé don (monosomi): 2n - 1: thiéu mot nhiém sic thé ctia mot loai nhiém sic thé nao d6, vi du:
45.X.

- Thé ba (trisomi): 2n + 1: ¢6 thém mot nhidm séc thé thudc mot loai nhiém séc thé nao do6, vi du:
47,XXY, hoac 47, XX,+21.

- Thé da (polysomi): 2n + 2 hodc 2n + 3... c6 thém hai hodc ba nhiém sic thé caa cung mot loai
nhiém séic thé, vi du: 48, XXXY hoic thé 3 kép, vi du: 48, XXX,+18 (té bao c6 ba nhiém sic thé gidi tinh
X va 3 nhiém sic thé sb 18).

- Thé kham: trong ciing mot co thé c6 hai hodc ba dong té bao chira hai hodc ba loai karyotyp
khéc nhau, vi du: 46,XX/47,XX,+21.

2.1.2.2.Co ché gady léch bji

- Nhiém séc thé khong phan ly trong giam phéan

Trong qud trinh giam phén, néu c6 mot cp nhiém sic thé nao khong phan ly nhau ma ciing di vao
mot giao tir s€ tao thanh cac giao tir 1éch boi: ¢ giao tur thira mat nhiém séc thé, ¢6 giao tur thiéu mot
nhiém séc thé. Cdc giao tir 1éch boi khi thy tinh s& hinh thanh hop tir 1éch boi.

Hién tugng khong phén ly trong qud trinh giam phén c6 thé xay ra trong qud trinh tao tinh hodc tao
trimg, xay ra & lan phan bao thu nhit hodc thir hai, c6 thé xay ra véi nhiém sdc thé thuong hodc nhiém
sic thé gidi tinh.

- Nhiém sic thé khong phén ly trong qud trinh phan cét ctia hop tir

Néu hién twong khong phén ly xay ra ¢ 1an phén cit thir nhat cta hop tir, hai phéi bao khic nhau
duoc tao thanh: mot c6 47 nhiém sic thé, mot c6 45 nhiém sic thé. Hai phoéi bao nay tiép tuc phan chia
tao nén co thé c¢6 hai dong té bao 1éch bdi 47/45. Néu dong té bao c6 45 nhiém sic thé khong ¢ kha
nang séng, co thé chi c6 mot dong té bao c6 47 nhidm sic thé.

+ Néu hién twong khong phan ly xay ra ¢ 1an phan cét thi hai cta hop tir s& tao ra ba dong té bao
47/46/45. Néu dong té bao c6 45 nhiém sic thé khong c6 kha ning song, co thé & dang kham véi hai
dong té bao 46/47.

+ Néu hién twong khong phén ly xay ra nhiéu 1an trong qu4 trinh phn cit s& tao co thé kham phirc
tap hon.
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LAN PHAN BAO | Khéng phn ly

THU TINH

HCFP TLF

; Hop tiF don nhié hop tiF 3 nhidm
Hop tr 3 nhiém or nmhiem 7P

Hinh 2.28. Sw khong phan ly cta nhiém sic thé trong giam phan

- Thét lac nhiém séc thé

Trong chu ky té bao, & ky sau néu mot nhiém sic thé nao d6é khéng bam duoc vao thoi v sic,
khong di chuyén duoc vé cuc té bao, nam lo lung & té bao chat, rdi bi tiéu bién di, do vay mot té bao con
bi thiéu mot nhiém sic thé. Hién tuong niy c6 thé xay ra trong giam phin hoic xay ra trong qué trinh
phan cét ciia hop tir, c6 thé xdy ra v6i nhidém sic thé thuong hodc nhiém sic thé gi6i tinh.
2.2. Pét bién céu triic nhiém sdc thé

Dé hiéu biét vé co ché va su tao thanh cac kiéu rdi loan cAu tric nhiém sic thé can nim ba nguyén
tic co ban sau day:

- Giai doan té bao phan chia chi chiém mét thoi gian ngén trong chu ky té bao, vi thé phan 16n céc
tac dong 1én nhidm séic thé xay ra & giai doan gian ky.

- Céc dang céu tric lai ctia nhiém sic thé déu khoi dau bang sy dit gdy cta nhiém sic thé.

- Hai ddu mdt cta nhidm sic thé c6 tinh chit bén virng, tinh chét nay dam bao sy on dinh cua bo
nhiém sic thé v& s6 lwong va hinh thdi. Sau khi nhiém sic thé bj dut, cic doan dut lai thudng ndi lai voi
nhau ding nhu cii, chi cé mét $6 nho tao nén cdc nhiém sdc thé céu tric lai.

Dot bién cAu tric nhiém sic thé duoc chia thanh hai kiéu: rbi loan cAu tric kiéu chromatid va rbi
loan céu tric kiéu nhi®m sic thé.
2.2.1. Réi loan céu triic kiéu chromatid

R6i loan ciu tric kiéu chromatid biéu hién trén mot chromatid cta nhiém sic thé, duge hinh thanh
do sy tic dong vao nhidm sic thé khi nhidm sic thé da nhan d6i (giai doan S hodc G2 trong chu ky té
bao).

- Co6 ba dang roi loan kiéu chromatid:

2.2.1.1. Khuyét mau don (gap): mot vi tri nao d6 ciia mot chromatid khong bat mau. Do 16n ctia chd
nhat thuong khong vuot qua duong kinh ctia chromatid.
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2.2.1.2. Put don (break): mot doan cua mot chromatid bi dut, phén bi duat tach ra xa phén chromatid
con lai va thudng 1éch truc v6i phan con lai.

2.2.1.3. Trao do6i chromatid (chromatid exchanges): cic nhiém sic thé c6 hai hodc nhiéu chromatid
bi duat, cac chromatid bi dat ghép lai véi nhau tao thanh hinh ba cdnh hoac hinh bon cénh.
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Hinh 2.29. Trao déi chromatid
- Khuyét don va dat don 12 cdc dang réi loan c6 thé gip ¢ nhidm sic thé cia mot sd ngudi binh
thudng. Dang trao dbi chromatid rat hiém gip & ngudi binh thudng.
Dang dut don & chu ky té bao trudc c6 thé tao thanh mot nhiém sic thé mat doan & chu ky té bao
tiép theo.
2.2.2. Réi logn céu triic kiéu nhiém sdc thé
NRéirloanq cAu tric kiéu nNhiérr} séc»thé 12 nhirng rbi loan do sy dut gdy trén ca hai chromatid cua
nhiém séc the, xay ra khi nhiém séac thé€ chua nhén doi ¢ giai doan G, hodc thoi ky soém cua S, hoac dut
gay nhiém sdc thé xay ra 6 G,.
C6 céc dang réi loan ciu tric kiéu nhiém sic thé sau day:
2.2.2.1. Khuyét mau kép (isogap): su khong bat mau xay ra & cung vi trf trén ca hai chromatid cta
cling mot nhidm séc thé.
2.2.2.2. Dutt kép (isobreak): dit xay ra & ca hai chromatid & vi tri gidng nhau.
Tuy theo s6 1an dat, vi tri dat trén mot, hai hodc ba nhiém sic thé ma hinh thanh cic dang r6i loan
nhiém séc thé ciu tric lai.
2.2.2.3. Mdt doan (thiéu doan)
Mét doan 12 hién twong nhiém sdc thé bi thiéu mot doan. C6 hai kiéu mat doan: mat doan cudi va
mat doan giita.
- Mt doan cudi: sinh ra do dtt mot chd cta cdc nhanh. Poan khong tam bi tiéu di. Mét doan cubi
c6 thé xay ra & hai nhdnh ¢ phan cudi. Hai doan khong tim s& tiéu tan di, con phan mang tdm s& udn
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cong lai, ndi véi nhau tao nén nhiém séc thé hinh vong c6 tam (ring).

- Mit doan giita: do hai chd dut xay ra cing & mot nhanh. Poan nam giita hai chd dut bi tiéu tan,
hodc tao thanh vong khong tam. Hai phﬁn con lai ciia nhiém séc thé ndi lai véi nhau tai chd dat hinh
thanh mot nhiém sic thé méi bi mat doan.

Céc nhiém sic thé mét doan ngan hon so véi nhiém sic thé déng dang ciia né, cic gen & doan dut bi
mét di, do vay chi ¢6 cdc alen don doc & doan con lai trén nhiém sic thé nguyén ven. Chinh vi véy
nhitng gen lan & doan d6 biéu hién dugc tinh chit cia minh.

2.2.2.4. Dado doan

Déo doan 1a hién tuong mot doar} nhiém séc thé bj dut & hai chd, doan bj dut quay 180° va hai mém
dut noi lai theo trat tw moi. C6 hai kiéu dao doan.

- Pao doan ngoai tim: hai chd dit xay ra trén cling mot nhanh; sau khi ndi lai chidu dai va vi tri
ctia tam nhiém sic thé van nhu ci, do vay khé nhan ra dugc. Tuy nhién véi cac k¥ thuat hién bang trén
nhiém séc thé, nguoi ta dd xdc dinh chinh xdc nhiéu trudng hop dao doan.

- Pao doan quanh tim: hai chd dt xay ra trén hai nhdnh & hai bén tim. Néu hai chd dut cich tAim
khong bang nhau thi nhidm sic thé méi dugce tao thanh c6 chi s6 tim thay doi.

Nhirng truong hop dao doan van giit du sb gen, nhung trat tu sap xép cua nhirng 6 gen bi thay doi ¢
phan dio doan. D& céc phan tuong Ung véi nhau cta hai nhiém sic thé twong dong khi giam phan,
nhiém séic thé c6 dao doan phai tao thanh vong, con nhiém sic thé kia tao thanh mot chd 16i bao boc
vong dé.
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MST chuyén doan NST xép lai doan
MST thém doan

NST hai tim
Hinh 2.30. Cac dang nhiém sac thé cau truc lai sau khi bj dit

2.2.2.5. Nhiém sdc thé hai tam

Hai nhiém séc thé bi dut & hai chd, cic phan khong tdm bi tiéu di con hai phan c6 tim ndi lai véi
nhau tao nén nhiém sac thé hai tam.

Trong mdt s6 truong hop bi nhidm xa thuong gip nhiém séic thé hai tim.

Néu c¢6 ba chd dut trén ba nhiém sic thé khéc nhau, ba phén ¢6 tam cua ba nhidm séc thé d6 ndi voi
nhau tao nén nhiém sac thé ba tam; day la truong hop rat hiém gap.

2.2.2.6.Chuyén doan

Chuyén doan la hién tuong trao ddi cdc doan cua nhiém sic thé. C6 hai kiéu chuyén doan:

- Chuyén doan twong hd: 13 hién tuong trao ddi doan giita hai nhidm sic thé. Mdi nhiém sic thé
dat mot cho, trao doi doan dut cho nhau va hinh thanh hai nhiém sac thé moéi. Ca hai déu thay doéi hinh
thdi néu nhiing doan trao d6i khac nhau vé kich thudc.

Trong 1an phan chia thtr nhat giam phan hai nhiém séc thé chuyén doan tiép hop véi hai nhidm sic
thé twong dong nguyén ven dé cho tat ca nhitng phan twong tng tiép hop ding v6i nhau chiing phai
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ghép thanh mot hinh anh déc biét goi 1a chir thap chuyén doan.
Chuyén doan tuong ho

Ghép cap trong gidm phan
zx

3 21

o

Hinh 2.31. Hinh chir thap chuyén doan trong giam phan |

va mot vai loai giao tu dugc tao thanh.

Trong ky sau cua giam phan, tir chir thap chuyén doan c6 thé xay ra bay kiéu phan ly nhiém sic thé
sinh ra 14 loai giao tu.

Chuyén doan tuong hd c6 cdc dic diém chinh sau ddy:

+ S6 lugng nhidm sic thé khong thay doi.

+ Trong bd nhiém sic thé thudng c6 hai nhiém séic thé khong binh thuong.

+ Tong s6 chat lidu di truyén cua hai nhiém sic thé méi tao thanh khong bi mat ma chi chuyén vi
tri, nhu vay té bao va co thé mang hai nhiém sac thé chuyén doan nay & trang thai can bang, va nhu thé
céc thay doi kiéu hinh khong quan sét duoc.

+ Nhitng ngudi mang nhidém sic thé chuyén doan twong hd c6 thé truyén cho con nhiém sic thé
chuyén doan.

+ Chuyén doan kiéu hoa hop tim

Chuyén doan kiéu hoa hop tdm chi xay ra d6i v6i cdc nhiém sic thé tim dau.

Trong kiéu chuyén doan nay hai nhiém sic thé bi dirt ngang qua mién gan tam, cic doan dut chuyén
doan cho nhau, két qua tao nén mdt nhiém sac thé bat thuong va mot nhiem sac thé rat nhd, nhiém sac
thé nho nay bi tiéu bién di, do vay chét liéu di truyén ctia té bao cling bi mét theo.

Trong ky dau cta giam phan, nhiém sic thé chuyén doan sip xép v6i hai nhidém sic thé twong dong
tao thanh hinh ba cdnh. Tir d6 c6 4 kiéu phan ly tao nén 8 loai giao ti.

Chuyén doan hda hop tdm c6 cdc dic diém chinh sau:

+ Céc té bao o ky gitra chi c6 45 nhiém sic thé.

+ Trong bd nhiém sic thé thiéu hai nhidm sic thé tim dau, thay thé vio d6 12 mot nhiém sic thé tim
giita 16n (truong hop chuyén doan D/D) hodc mot nhidm sic thé tim 1éch tuong tu nhu cdc nhiém sic
thé cia nhém C (truong hop chuyén doan D/G), hodac mdt nhieém sac thé tam gilra nho (trudong hop
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chuyén doan G/G).

+ Nhing nguoi mang nhidm sic thé chuyén doan hoa hop tim thuong c¢6 kiéu hinh binh thudng.
Diéu nay cho phép nghi ring: cic nhdnh ngin cta nhidm sic thé tim dau khong chtra cic gen quan
trong.

R

1

: | | | '
GIAOTE | | . |
il

— Y —

Hinh 2.32. Chuyén doan hoa nhap tam

- Céc kiéu chuyén doan khéc

Ngoai hai kiéu chuyén doan chinh ké trén, doi khi nguoi ta con sap xép vao chuyén doan sy thém
doan nhiém sic thé: mot nhiém sic thé bi dit ¢ hai chd trén cing mot nhanh, trén mot nhiém sic thé
khéc c6 mot chd dat sau d6 c6 su chuyén doan bi dat sang nhiém sic thé kia nhung khong cé hién tugng
trao ddi nguoc lai (chuyén doan khong tuong hd), do d6 mot nhiém sic thé c6 thém mot doan, mot
nhiém séc thé bi mait mot doan.

2.2.2.7. Nhan doan

Nhan doan 12 hién twong mot doan nao dé ciia nhiém sdc thé duoc tang 1€n hai hodc ba lan. C6 hai
loai nhan doan:

Nhan doan nguyén phét: xay ra khi ghép d6i va bat chéo giita hai nhiém sac thé twong dong trong
ky dau ciia giam phan, cic locus trén nhiém sic thé tuong dong xép khong tuong tmg voi nhau do vay
¢6 sur chuyén mot doan nao d6 ctia nhidm sic thé nay sang nhidm séc thé kia.

z b [ ] -
a ] T ]

{a) (b) ic)
Hinh 2.33. Nhan doan nguyén phat Hinh 2.34. Nhiém séc thé déu

a. Hai nhanh NST con dinh v&i nhau & tam;
b. NST phan déi theo chiéu doc; c. Cac NST déu

a ] e € ]

Nhan doan thir phdt: xay ra ¢ nhiém sic thé di dao doan khi ghép ddi va bét chéo giita cdc nhiém
sdc thé trong dong & ky dau cua giam phan. Do khong c¢6 sy an khop ctia mot s6 gen gitta hai nhiém sic
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thé d6 nén c6 su chuyén doan cta nhiém sic thé nay sang nhiém sic thé kia.

2.2.2.8. Nhiém sdc thé déu

Binh thudng thi hai chromatid sé& tich doc ndt phan tim dé tao thanh hai nhiém sic thé, nhung trong
truong hop niy phan tim lai tich theo chiéu thang géc véi chiéu doc cua chromatid. Két qua s& hinh
thanh hai nhidm sic thé bt thudng, mdi nhiém sic thé nay c6 hai nhanh ddi ximg hoan toan voi nhau vé
kich thudc ciing nhu vé ndi dung goi 1a nhiém séic thé déu. Két qua nay ciing duoc coi nhu 1a ¢6 su nhin
d61 mot nhanh va mét di nhdnh tht hai.

Trén day ching toi dd diém qua mot sb réi loan cdu tric nhiém sic thé. Ty theo kiéu rdi loan, c6
thé chia ra hai dang: céc roi loan cua céc nhi®m sic thé c6 nhiéu tim, cdc doan khong tam hodc céc
nhiém sic thé hinh vong khong c6 kha ning tham gia vao cdc 1an phan bao tiép theo, vi thé duoc goi 1a
nhiém sic thé rdi loan dang khéng bén vimg. Cac nhidm séic thé bi rdi loan nhung van c6 mot tim, c6
thé tiép tuc tham gia vao cdc lan phan bao tiép theo, vi thé dugc goi 1a nhidm sic thé rdi loan dang bén
viing.

2.3. Trao doi chromatid chi em (Sister Chromatid Exchanges = SCE)

Trao d6i chromatid chi em thé hién su bién dbi bén trong nhiém sic thé ¢ céc locus tuong dong

hoic khong twong ddng cua hai chromatid bao gdm hai qud trinh dut va ndi lai ting phan cua hai

e
7

/%'/‘*?
-/\\ h\/

Hinh 2.35. Trao d6i chomatid chj em
chromatid chi em. Vi vay c¢6 hai loai d6 la trao ddi chromatid chi em can bﬁng va trao ddi chromatid chi
em khong cin bang.

Trao ddi chromatid chi em can bﬁng 1a sy trao d6i (dit va ndi) cua chromatid xdy ra ¢ vi tri tuong
ddng gitta hai chromatid.

Trao d6i chromatid chi em khong can br:ing 1a su trao ddi (dut va ndi) cua chromatid xay ra ¢ vi tri
khong tuong dong giita hai chromatid.

Bang cich diing 5 - bromodeoxyuridin (5 - BrdU) va phuong phép nhudém phan biét hai chromatid
chi em sau d6 quan sdt nhidm séic thé ¢ kinh hién vi quang hoc c6 thé phét hién nhiing trao doi doan cua
hai chromatid chi em.

Trao d6i chromatid chi em c6 thé gip & té bao ctia ngudi binh thudng véi mot tan suét ty nhién xdc
dinh. Tac dong cua mot sb tic nhan gay dot bién 1am tang tan suit trao d6i chromatid chi em, vi vay
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danh gia sy trao ddi chromatid chi em duoc sit dung nhu mot test nhdy cam dé xdc dinh kha nang
gy dot bién ciia mot sd tac nhan.
3. DOT BIEN GEN

Gen 12 mot doan cua phan tir ADN c6 chtrc ning di truyén 1a don vi co s& cta thong tin di truyén.
Gen c¢6 dic diém:

- C6 kha ning ty nhan d6i, dam béao sy di truyén bén ving.

- (C6 kha nang phi€én ma dam bao tinh dic trung cua cic phan tir protein dugc tao thanh.

- C6 thé bi dot bién.
3.1. Co ché ajt bién gen

Dot bién gen 13 nhitng bién doi trong ciu tric cua gen. Do tic dong cla cic tdc nhan gy dot bién,
trong mot $6 truong hop mot hodc mot $6 cap nucleotid bi bién d6i dan dén dot bién gen.
3.1.1. Cdc dang bién déi nucleotid

3.1.1.1. Thay thé nucleotid: thuong hay gip su thay thé ctia mot bazo niy bang mot bazo khic,
nhung ciing c6 thé gip su thay thé mot nhém bazo dong thoi dé tao nén su bién dbi gen. Su thay thé nay
¢6 thé gip & ADN mi héa ciing c¢6 thé gip & ADN khong mi héa.

Su thay thé nay c6 thé 12 sy thay thé cung loai hodc sy thay thé khac loai:

So doé sw thay thé cac

- Su thay thé ciing loai: su thay thé ctia bazo nhan pyrimidin (C hoic T) ciing bing bazo nhin pyrimidin,
hodc su thay thé ctia bazo nhan purin (G hodc A) cling bang bazo nhan purin.

- Su thay thé khéc loai: 1a sy thay thé ctia bazo nhan pyrimidin bing bazo nhan purin va nguoc lai.

Su thay thé cing loai hay gip hon so véi su thay thé khdc loai dic biét 1a & ADN ty thé.

Tiy theo thay thé bazo nao trong mi bd 3 ma c6 thé din dén sy thay thé mot acid amin nay bang
mot acid amin khdac, hay sy thay thé d6 khong 1am thay do6i acid amin.

3.1.1.2. Dao nucleotid: 1a hién tuong dao vi tri cua cac nucleotid trong mdt don vi ma, do vay ciing
lam thay d6i mot acid amin nay bang mdt acid amin khéc.

Trudng hop don gian nhat 13 khi thay thé hodc dao mot nucleotid, d6 1a trudng hop dot bién diém
(point mutation).

3.1.1.3. Mat nucleotid: mét nucleotid 12 hién tuong mot hodc vai nucleotid bi mat. Thuong hay xay
ra & ving ADN khéng mé héa, ciing c6 thé xay ra & ving ADN mé héa gy ra hién tuong dot bién
khung.

Mt doan 16n hiém gip hon nhung ciing c6 thé gip ¢ nhitng viing chtra nhitng doan ADN lp lai
ngau nhién hoic & cic doan lap lai xen vio.
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3.1.1.4. Thém nucleotid: thém nucleotid 1a hién tugng mot hodc mot vai nucleotid dugc thém vao
trinh tu binh thuong cia mot chudi nucleotid.

Trong trudng hop mot hodc hai nucleotid bi mat hodc thém vao chudi nucleotid binh thudng s& lam
thay ddi cdc bd ba ma héa tir vi tri bi mat hodc thém nucleotid, do vay ciu tao cta chudi polypeptid bi
thay d6i tir chd c6 nucleotid mat hodc thém vao. Loai dot bién nay duogc goi 1a dot bién khung
(frameshift mutation). Trong trudong hop mot bo ba hodc boi s6 ctia bo ba nucleotid bi mét di hodc duoc
thém vao s& dan dén mat di hodc thém vao mdt hodc mdt vai acid amin cta chudi polypeptid, trinh tu
céc acid amin tiép sau d6 khong bi thay doi.

Dot bién diém hay xay ra ¢ nhirg viing CpG (hot spot). CpG (carbon & vi tri 3’ ctia methyl cytosin
lién két v6i guanin & vi tri carbon 5° bang lién két phosphodiester).

Trong ADN & dong vét c6 xwong song chudi CpG 1a mot dau hiéu cho sy methyl héa boi mot
enzym ADN methyltransferase thudc cytosin bang cdch thém vio nhém methyl ¢ vi trf carbon sb 5’ ctia
cytosin. Két qua 1a 5 - methyl cytosin 12 mot chat khong bén vimg dé bi mat nhém amin (deamination)
dé thanh thymidin bién CpG thanh TpG bén vitng hon (va thanh CpA & mach ddi dién).

Khoéang 3% cytosin ctia ADN ngudi bi methyl héa va hay xay ra & CpG, ciing ¢6 mot ty 18 rat nho
xay ra & CpNpG (N 1a mot nucleotid bat k).

3.1.2. Bién déi chit lwong hodc sé lwong protein
3.1.2.1. Bét bién chdt lwong protein

Trinh ty céc acid amin trong chudi polypeptid 12 do trinh tu cdc nucleotid trong gen ciu tric quy
dinh. Dot bién gen ciu tric din dén thay ddi chét luong protein, tir d6 din dén bién ddi protein tao
thanh. Vi dy: chudi B globin c6 146 acid amin, & chudi B globin binh thuong acid amin thir 26 14 acid
glutamic véi ma 1a GAA hodac GAG, néu nucleotid tht hai trong ma ddi A thanh U (A — U), do vay ma
ddi thanh GUA hodc GUG, ma héa lysin, protein dugc tao thanh 1a hemoglobin E.

3.1.2.2. Dét bién s6 luong protein
S6 luong protein duoc tong hop do gen ¢ viing diéu chinh quy dinh. Dot bién gen & viing diéu chinh
dan dén vi¢c tong hop protein bi roi loan: kim ham tong hop chudi polypeptid nay, kich thich tong hop
chudi polypeptid kia, do vay hinh thanh protein bat thuong. Vi du: sy kim ham tong hop chudi B, kich
thich tong hop chudi y & nguoi trudng thanh dan dén sy c6 mat bat thuong vé so lugng hemoglobin F
(a.y,) 6 nguoi truong thanh. Day 1a mot nguyén nhén cua bénh f thalassemia.
3.2. Biéu hién ciia gen dot bién
- Tuy theo twong quan gitra hai alen cua gen ma c6 cac truong hop sau:
+ T gen trdi (A) dot bién thanh alen lin a.
+ Tur gen 1an (a) dot bién thanh alen troi A.
Tay theo mirc do biéu hién cua gen dot bién d6, c6 thé biéu hién thanh kiéu hinh hay khong va biéu
hién & muc do nao.
- Dua vao su biéu hién cua gen, cO thé chia lam hai loai
+ Dot bién im lang 1a dot bién khong 1am thay d6i san pham gen.
+ Dot bién khong im lang la dot bién c6 su thay ddi chudi polypeptid hodc chirc nang cia ARN, lam
cho mot hodc nhi€u thanh phan acid amin ctua chudi bi thay do6i c6 thé thém hoac bdt vao san pham.
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Nhitng dot bién khong im ling c6 thé 1a nhitng dot bién vo nghia hodc nhitng dot bién sai nghia.

Dot bién vo nghia, dot bién diém lam céc bd ba ma héa acid amin thanh mot trong ba by ma két
thic (ma vo nghia): UAA, UGA, UAG

Dot bién sai nghia 12 nhitng d6t bién ma dan dén c6 su thay thé acid amin nay bang acid amin khéc.

Nhirng dot bién trén ludn lién quan voi su gidam manh chirc ndng gen, 1a dp luc cho chon loc béi vi
hi€ém khi chung la binh thuong.

Céc dang dot bién trén cling c6 thé xay ra ddi v6i bd ba ma mé diu, ma két thic hodc & vi tri cit
ghép cac exon — intron.

3.3. Pt bién 6 cdc logi té bao

- O té bao sinh duc (giao tu): dang dot bién nay cé thé truyén tir bd me sang thé hé con. Tuy theo
dot bién gen trdi, 1an, trdi khong hoan toan ma bi€u hién hay khong & thé hé con.

- O té bao sinh dudng (soma): hau qua cua dang dot bién nay chi thé hién & c4 thé bi dot bién,
khong truyén cho thé hé sau. Tuy theo dot bién gen trdi, 1an, trdéi khong hoan toan ma c6 bi€u hién hay
khong biéu hi¢n ra ki€u hinh. Hau qua cling con phu thudc vao dg bi€u hién ctia gen va tdc dong ctiia modi
truong.

TY LUQNG GIA
. Trinh bay dinh nghia, co ché giy da boi
. Trinh bay dinh nghia, phén loai, co ché gdy léch boi
. Trinh bay rbi loan cau tric kiéu chromatid

. Trinh bay roi loan cau tric kiéu NST loai mat doan, ddo doan, nhan doan

. Trinh bay hién tugng trao ddi chromatid chi em

1

2

3

4

5. Trinh bay r6i loan ciu tric kiéu NST loai chuyén doan

6

7. Trinh bay co ché giy dot bién gen (céc dang bién ddi nucleotid)
8

. Trinh bay su bi€u hién cua gen dot bién
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